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Síndrome de Rendu-Osler-Weber: o que o radiologista precisa
saber. Revisão da literatura e apresentação de três casos*

Rendu-Osler-Weber syndrome: what radiologists should know. Literature review and three cases report
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A síndrome de Rendu-Osler-Weber ou teleangiectasia hemorrágica hereditária é uma doença vascular autossômica do-

minante com acometimento de múltiplos sistemas, cujo principal achado patológico é a presença de comunicações

arteriovenosas anômalas. Os sintomas mais comuns são teleangiectasias cutaneomucosas e epistaxe, além de sangra-

mento pulmonar, gastrintestinal e intracerebral. O principal achado evidenciado nos métodos de diagnóstico por ima-

gem é a presença de malformações arteriovenosas viscerais. O diagnóstico é realizado por meio de critérios clínicos e

pode ser confirmado por técnicas de biologia celular. O tratamento inclui medidas para controle da epistaxe, bem como

remoção cirúrgica, radioterapia e embolização das malformações arteriovenosas, com destaque para o tratamento

endovascular. Neste ensaio, apresentamos três casos típicos desta entidade com revisão da literatura.

Unitermos: Rendu-Osler-Weber; Teleangiectasia hemorrágica hereditária; Fístulas arteriovenosas; Epistaxe.

Rendu-Osler-Weber syndrome or hereditary hemorrhagic telangiectasia is an autosomal dominant vascular disease involving

multiple systems whose main pathological change is the presence of abnormal arteriovenous communications. Most

common symptoms include skin and mucosal telangiectasias, epistaxis, gastrointestinal, pulmonary and intracerebral

bleeding. The key imaging finding is the presence of visceral arteriovenous malformations. The diagnosis is based on clinical

criteria and can be confirmed by molecular biology techniques. Treatment includes measures for management of epistaxis,

as well as surgical excision, radiotherapy and embolization of arteriovenous malformations, with emphasis on endovascular

treatment. The present pictorial essay includes a report of three typical cases of this entity and a literature review.
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repetição e lesões cutâneas do tipo peté-
quias, com distribuição perioral e periun-
gueais. Durante o exame clínico foi iden-
tificada lesão ulcerada no septo nasal, a
qual foi submetida a biópsia e o resultado
histopatológico revelou processo inflama-
tório crônico, com a presença de estruturas
arredondadas sugestivas de Leishmania sp.
em sua forma amastigota. Como parte da
investigação do quadro infeccioso (leish-
maniose) realizou-se radiografia de tórax,
que demonstrou nódulo pulmonar (Figura
1A). Prosseguindo a investigação, foi so-
licitada tomografia de tórax (Figura 1B),
que evidenciou a natureza vascular da le-
são. Foi levantada a hipótese de THH e
foram solicitados exames complementares
– tomografia computadorizada (TC) e res-
sonância magnética (RM) – do abdome e
encéfalo (Figuras 1 a 4). Foi realizado tra-
tamento da epistaxe com tamponamento
local. A paciente interrompeu seguimento
em nosso serviço.

cas mais comuns são teleangiectasias cuta-
neomucosas e epistaxe, além de sangra-
mento pulmonar, gastrintestinal e intracere-
bral(4–6). A prevalência relatada da doença
é de 1/100.000 a 2/100.000 nascidos vi-
vos(7), mas pode chegar a 1/3.500 a 1/5.000
em algumas regiões específicas(8).

Os primeiros relatos da doença são de
Benjamin Guy Babington em 1865, John
Wickham Legg em 1876 e Henri J. L. M.
Rendu em 1886. Posteriormente, William
Osler, Frederick Parkes Weber e Frederic
M. Hanes descreveram manifestações vis-
cerais e o caráter hereditário da doença(1).

Neste artigo relatamos três casos dessa
síndrome, ressaltando os critérios diagnós-
ticos e os aspectos de imagem, com revi-
são da literatura.

CASO 1

Paciente do sexo feminino, 57 anos de
idade, mulata, com queixa de epistaxe de

INTRODUÇÃO

A síndrome de Rendu-Osler-Weber ou
teleangiectasia hemorrágica hereditária
(THH) é uma doença vascular autossô-
mica dominante com penetrância variá-
vel(1,2) que acomete múltiplos órgãos e sis-
temas e é caracterizada por lesões angiodis-
plásticas que promovem a comunicação
entre artérias e veias, sem a interposição de
um leito capilar(3). As manifestações clíni-
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Figura 1. A: Radiografia de tórax em posteroanterior mostrando nódulo com densidade de partes moles no pulmão direito (seta). B: Corte axial de TC do tórax,
com algoritmo de projeção de máxima intensidade (MIP) mostrando nódulo com atenuação de partes moles no lobo médio do pulmão direito. C: Reconstrução
MPR oblíqua evidenciando natureza vascular do nódulo descrito previamente, com pelo menos dois ramos arteriais pulmonares nutrindo um nidus malformativo
e uma veia pulmonar principal de drenagem (malformação arteriovenosa pulmonar).

Figura 2. A: Corte axial de TC com contraste demonstrando lesão de natureza vascular acometendo o segmento VII hepático, associada a dilatação da veia
hepática direita (seta). B: Corte axial de RM ponderada em T2 identificando a malformação vascular hepática, provavelmente portossistêmica. C: Cortes longi-
tudinais de US com color-Doppler demonstrando a natureza vascular da lesão.
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Figura 3. A: Corte coronal de RM pós-gadolínio demonstrando lesão nodular pulmonar de natureza vas-
cular, concordante com a tomografia. B: Angio-RM de abdome pós-contraste no plano coronal demons-
trando acometimento pulmonar e hepático pela doença.

CASO 2

Paciente do sexo feminino, 43 anos de
idade, branca, apresentando queixa de epis-
taxe recorrente há cerca de 20 anos, além

de lesões avermelhadas em lábios, língua,
mãos e tronco. Foi submetida a TC de tórax
e angiotomografia do abdome, que revela-
ram achados típicos da THH (Figuras 5 e
6). Em nenhuma ocasião foi necessário al-

gum tratamento com tamponamento e a pa-
ciente está em seguimento há três anos, sem
apresentar complicações. Essa paciente
tem, ainda, uma filha de oito anos com epis-
taxe recorrente, desde os quatro anos de
idade, em início de avaliação no serviço,
sem exames de imagem disponíveis até o
momento.

CASO 3

Paciente do sexo feminino, 36 anos de
idade, branca, com quadro febril, foi sub-
metida a radiografia de tórax durante a in-
ternação, que evidenciou nódulos pulmo-
nares. Ao exame físico, apresentava baque-
teamento digital. Realizou-se TC do tórax,
que evidenciou a natureza vascular das le-
sões visualizadas na radiografia (Figura 7).
O foco infeccioso relacionado à febre foi
diagnosticado como pielonefrite, não rela-
cionada às alterações da THH, com trata-
mento satisfatório com antibioticoterapia,
sendo que na investigação diagnóstica
pôde-se verificar história familiar positiva
para a doença, considerando familiar com
passado de epistaxe recorrente. Não foi ne-
cessário tratamento específico e a paciente
está em seguimento há seis meses, sem

Figura 5. Reconstrução MPR coronal identificando nódulo com densidade de
partes moles associado a vasos no segmento lingular inferior do pulmão es-
querdo.

Figura 4. Corte axial de RM do encéfalo ponderada em T1 evidenciando hiper-
sinal nos globos pálidos (setas), compatível com acúmulo de manganês, con-
firmando a presença de shunt portossistêmico.
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Figura 6. Reconstruções volumétricas de angiotomografia da aorta evidenciando artéria hepática de calibre
aumentado em toda sua extensão (A) e agrupamento de vasos arteriais serpiginosos no interior do parên-
quima hepático (B), compatível com fístula intra-hepática.

Figura 7. Cortes axiais de TC do tórax com algoritmo de máxima intensidade de projeção MIP evidenciando vasos anômalos calibrosos no parênquima pulmonar
(A), nódulo no seio costofrênico anterior em continuidade com vasos serpiginosos dilatados (B), caracterizando fístula arteriovenosa pulmonar.

apresentar complicações ou sintomas rela-
cionados aos achados da doença.

DISCUSSÃO

A avaliação por métodos de imagem do
sistema vascular tem sido motivo de uma
série de publicações recentes na literatura
radiológica nacional(9–20).

A THH é diagnosticada com base na
presença de três dos quatro critérios de
Curaçao(5,6): 1) teleangiectasias cutaneomu-
cosas; 2) epistaxe espontânea recorrente; 3)
malformações arteriovenosas (MAVs) vis-

cerais; 4) história familiar positiva. A THH
pode ser confirmada pela identificação das
mutações envolvidas, com técnicas de bio-
logia molecular. Os três casos relatados neste
trabalho foram diagnosticados como THH,
preenchendo os critérios de Curaçao.

Há duas mutações descritas envolvidas
na patogênese da doença: a) a mutação no
gene da endoglina, localizado no cromos-
somo 9q e que determina a THH tipo 1, a
qual apresenta acentuado envolvimento pul-
monar; b) a mutação no gene da activina,
localizado no cromossomo 12q e que de-
termina a THH tipo 2, que cursa com en-

volvimento predominantemente extrapul-
monar(4). Os casos apresentados não foram
submetidos a análise genética.

A doença se caracteriza por sintomas
progressivos durante a vida, sendo a epis-
taxe a primeira manifestação, com início
por volta dos 10 anos de idade e com epi-
sódios cada vez mais graves. Dois dos ca-
sos descritos neste estudo apresentaram
epistaxe como sintoma principal, enquanto
o outro teve detecção incidental de lesões
pulmonares. As teleangiectasias também
surgem progressivamente e os sítios mais
comuns são lábios, língua, palato, dedos e
face. As principais complicações da doença
se devem a MAVs pulmonares, que deter-
minam shunt direita-esquerda, podendo
causar dispneia, hemoptise, embolia para-
doxal e abscessos cerebrais, o que não ocor-
reu em nenhum paciente desta casuística.
Malformações vasculares hepáticas – arte-
rioportais, arteriovenosas e portossistêmi-
cas – também podem causar shunt direita-
esquerda e determinar graus variados de hi-
pertensão pulmonar, insuficiência cardíaca
e encefalopatia hepática. Em estudo com
35 crianças, Giordano et al.(21) encontraram
teleangiectasias nasais em 68%, teleangiec-
tasias cutaneomucosas (dedos, lábios e ca-
vidade oral) em 79%, MAVs pulmonares
em 53%, MAVs hepáticas em 47% e MAVs
cerebrais e/ou alterações cerebrais isquêmi-
cas secundárias a MAVs pulmonares em
12%. MAVs cerebrais podem causar migrâ-
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nea e hemorragia intraparenquimatosa e/ou
subaracnoidea. Nenhum dos casos relata-
dos neste trabalho apresentou sintomas
neurológicos.

Outro achado de neuroimagem que
pode colaborar para o diagnóstico, já des-
crito em associação com shunts portossis-
têmicos congênitos e bem demonstrado no
caso 1, é o hipersinal em T1 dos núcleos da
base, notadamente dos globos pálidos, que
indica o acúmulo de manganês no sistema
nervoso central. Este achado não é especí-
fico e pode estar associado a condições
como nutrição parenteral, hepatopatia crô-
nica com ou sem encefalopatia, shunts por-
tossistêmicos adquiridos ou congênitos e
insuficiência renal crônica dialítica, com
aumento do manganês sérico(22,23). Dentre
os diagnósticos diferenciais destacam-se: a
síndrome de malformação capilar cutânea
com MAVs viscerais (de partes moles, ce-
rebrais ou ósseas), causada por mutação
no RASA1; a síndrome de Adams-Oliver
(com teleangiectasias cutâneas, MAVs pul-
monares e defeitos de membros e couro ca-
beludo; ou a malformação vascular retino-
cefálica (síndrome de Wyburn-Mason), as
quais podem falsamente preencher os cri-
térios de Curaçao para THH.

O tratamento da THH inclui medidas
para: controle da epistaxe (tampões locais
e laser); controle da anemia ferropriva com
suplementação de ferro e, se necessário,
transfusões; controle das MAVs pulmona-
res, cerebrais e hepáticas com embolização
cautelosa, tendo como alternativas, respec-
tivamente, ressecção cirúrgica, radioterapia
e transplante hepático(1). Os dois casos que
apresentaram epistaxe foram tratados com
tampão local, enquanto um dos pacientes
foi submetido a embolização endovascular
de MAV pulmonar em razão de escarros
hemoptoicos.

As situações mais frequentes que po-
dem ocorrer no dia a dia do radiologista
com relação a essa rara síndrome são: a) o
achado incidental de uma MAV visceral em
paciente sem o diagnóstico prévio da sín-

drome; b) realização de exame direcionado
para pesquisa ou controle de alterações vis-
cerais em pacientes com o diagnóstico já
estabelecido. Nos casos apresentados, ve-
rifica-se que o diagnóstico foi levantado
principalmente pela detecção de epistaxe e
hemoptise, enquanto em um caso ocorreu
achado incidental de lesão pulmonar de
aspecto vascular. Portanto, concluímos que
é importante que na presença de achado su-
gestivo de MAV visceral o radiologista te-
nha em mente os critérios diagnósticos para
a THH, os quais podem ser pesquisados di-
retamente com o paciente no momento da
execução do exame ou ainda solicitando
essas informações com o colega que indi-
cou o exame. Nos casos de pacientes com
epistaxe ou hemoptise recorrente que forem
submetidos a exames de imagem torácico
ou abdominal, deve-se ficar atento para a
presença de lesões que sugiram malforma-
ções vasculares. Uma vez firmado o diag-
nóstico de THH em um adulto, deve-se rea-
lizar o rastreamento de lesões vasculares
abdominais (principalmente hepáticas) e
pulmonares em crianças da mesma família,
com ultrassonografia abdominal, radiogra-
fia simples e, eventualmente, TC de tórax(21).
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