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Sindrome de Rendu-Oder-Weber: o que o radiologista precisa
saber. Revisio da literatura e apresentacao de trés casos'

Rendu-Osler-Weber syndrome: what radiologists should know. Literature review and three cases report
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A sindrome de Rendu-Osler-Weber ou teleangjectasia hemorragica hereditaria € uma doenca vascular autossémica do-
minante com acometimento de multiplos sistemas, cujo principal achado patolégico é a presenga de comunicagdes
arteriovenosas andémalas. Os sintomas mais comuns sdo teleangiectasias cutaneomucosas e epistaxe, além de sangra-
mento pulmonar, gastrintestinal e intracerebral. O principal achado evidenciado nos métodos de diagndstico por ima-
gem é a presenga de malformagdes arteriovenosas viscerais. O diagnéstico é realizado por meio de critérios clinicos e
pode ser confirmado por técnicas de biologia celular. O tratamento inclui medidas para controle da epistaxe, bem como
remocao cirdrgica, radioterapia e embolizagédo das malformacdes arteriovenosas, com destaque para o tratamento
endovascular. Neste ensaio, apresentamos trés casos tipicos desta entidade com revisdo da literatura.

Unitermos: Rendu-Osler-Weber; Teleangiectasia hemorragica hereditéria; Fistulas 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 telangjiectasias, 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.
Keywords: Rendu-Osler-Weber; Hereditary hemorrhagic telangiectasia; Arteriovenous fistula; Epistaxis.

Agnollitto PM, Barreto ARF, Barbieri RFP, Elias Jr J, Muglia VF. Sindrome de Rendu-Osler-Weber: o que o radiologista precisa saber. Re-
visdo da literatura e apresentagéo de trés casos. Radiol Bras. 2013 Mai/Jun;46(3):168-172.

INTRODUCAO

A sindrome de Rendu-Osler-Weber ou
teleangiectasia hemorragica hereditéria
(THH) é uma doenca vascular autosso-
mica dominante com penetrancia varia-
vel®? que acomete maltiplos 6rgos e Sis-
temas e é caracterizadapor lesdesangiodis-
plasticas que promovem a comunicagdo
entreartériaseveias, sem ainterposicéo de
um leito capilar®. As manifestacdes clini-
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cas mais comuns sdo teleangiectasias cuta-
neomucosas e epistaxe, além de sangra-
mento pulmonar, gastrintestina eintracere-
bral®®. A prevaléncia relatada da doenca
é de 1/100.000 a 2/100.000 nascidos vi-
vos”, mas pode chegar a1/3.500 a1/5.000
em agumas regides especificas®.

Os primeiros relatos da doenca séo 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 manifestagdes vis-
cerais e o caréter hereditério da doenca®.

Neste artigo relatamos trés casos dessa
sindrome, ressaltando os critérios diagnés-
ticos e os aspectos de imagem, com revi-
S50 da literatura

CASO 1

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

0100-3984 © Colégio Brasileiro de Radiologia e Diagnostico por Imagem

repeticéo e lesdes cuténeas do tipo peté-
quias, com distribuicdo periora e periun-
gueais. Durante o exame clinico foi iden-
tificada lesdo ulcerada no septo nasal, a
qual foi submetida a bidpsia e o resultado
histopatol 6gico revelou processo inflama-
tério crénico, com apresenca de estruturas
arredondadas sugestivas de Leishmania sp.
em sua forma amastigota. Como parte da
investigacdo do quadro infeccioso (leish-
maniose) realizou-se radiografia de torax,
que demonstrou nédulo pulmonar (Figura
1A). Prosseguindo a investigagdo, foi so-
licitada tomografia de torax (Figura 1B),
gue evidenciou a natureza vascular da le-
sdo. Foi levantada a hipétese de THH e
foram solicitados exames complementares
—tomografia computadorizada (TC) eres-
sonancia magnética (RM) — do abdome e
encéfao (Figuras 1 a4). Foi redlizado tra-
tamento da epistaxe com tamponamento
local. A paciente interrompeu seguimento
€em NOSSO Servico.
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Figura 1. A: Radiografia de térax em posteroanterior mostrando nédulo com densidade de partes moles no pulméo direito (seta). B: Corte axial de TC do térax,
com algoritmo de projecdo de méxima intensidade (MIP) mostrando nédulo com atenuacéo de partes moles no lobo médio do pulméo direito. C: Reconstrugao
MPR obliqua evidenciando natureza vascular do nédulo descrito previamente, com pelo menos dois ramos arteriais pulmonares nutrindo um nidus malformativo
e uma veia pulmonar principal de drenagem (malformacéo arteriovenosa pulmonar).

=

Figura 2. A: Corte axial de TC com contraste demonstrando les@o de natureza vascular acometendo o segmento VIl hepético, associada a dilatagdo da veia
hepética direita (seta). B: Corte axial de RM ponderada em T2 identificando a malformacéo vascular hepatica, provavelmente portossistémica. C: Cortes longi-
tudinais de US com color-Doppler demonstrando a natureza vascular da lesao.

Radiol Bras. 2013 Mai/Jun;46(3):168-172 169



Agnollitto PM et al.

CASO 2

Paciente do sexo feminino, 43 anos de
idade, branca, apresentando queixade epis-
taxe recorrente ha cerca de 20 anos, além
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de lesdes avermelhadas em I&bios, lingua,
m&os e tronco. Foi submetidaaTC detérax
e angiotomografia do abdome, que revela-
ram achados tipicos da THH (Figuras 5 e
6). Em nenhuma ocasido foi necessario al-

Figura 3. A: Corte coronal de RM pos-gadolinio demonstrando lesdo nodular pulmonar de natureza vas-
cular, concordante com a tomografia. B: Angio-RM de abdome pés-contraste no plano coronal demons-
trando acometimento pulmonar e hepético pela doenga.

gum tratamento com tamponamento eapa
ciente estaem seguimento hatrésanos, sem
apresentar complicacdes. Essa paciente
tem, ainda, umafilhade oito anoscom epis-
taxe recorrente, desde os quatro anos de
idade, em inicio de avaliacdo no servico,
sem exames de imagem disponiveis até o
momento.

CASO 3

Peciente do sexo feminino, 36 anos de
idade, branca, com quadro febril, foi sub-
metida aradiografia de térax durante ain-
ternacdo, que evidenciou nédulos pulmo-
nares. Ao examefisico, apresentavabaque-
teamento digital. Realizou-se TC do torax,
que evidenciou a natureza vascular das le-
sbesvisualizadas naradiografia(Figura?).
O foco infeccioso relacionado a febre foi
diagnosticado como pielonefrite, ndo rela-
cionada as alteragdes da THH, com trata-
mento satisfatorio com antibioticoterapia,
sendo que na investigacdo diagndstica
pode-se verificar histéria familiar positiva
para a doenca, considerando familiar com
passado de epistaxe recorrente. Nao foi ne-
cessario tratamento especifico e a paciente
esta em seguimento ha seis meses, sem

Figura 4. Corte axial de RM do encéfalo ponderada em T1 evidenciando hiper-
sinal nos globos palidos (setas), compativel com acimulo de manganés, con-
firmando a presenga de shunt portossistémico.
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querdo.

Figura 5. Reconstrucdo MPR coronal identificando nédulo com densidade de
partes moles associado a vasos no segmento lingular inferior do pulméo es-
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apresentar complicagdes ou sintomas rela-
cionados aos achados da doenca.

DISCUSSAO

A avaliagdo por métodos deimagem do
sistema vascular tem sido motivo de uma

série de publicacBes recentes na literatura
radiol 6gica nacional 2.

A THH é diagnosticada com base na
presenca de trés dos quatro critérios de
Curagao®™®: 1) tel eangiectasi as cutaneomu-
C0sas, 2) epistaxe espontanearecorrente; 3)
malformacdes arteriovenosas (MAVS) vis-

Rendu-Osler-Weber: o que o radiologista precisa saber

cerais; 4) historiafamiliar positiva. A THH
pode ser confirmada pelaidentificacio das
mutagBes envolvidas, com técnicas de bio-
logiamolecular. Ostréscasosrelatadosneste
trabalho foram diagnosticados como THH,
preenchendo os critérios de Curagao.

Ha duas mutagBes descritas envolvidas
na patogénese da doenca: a) a mutagdo no
gene da endoglina, localizado no cromos-
somo 99 e que determinaa THH tipo 1, a
qual apresentaacentuado envolvimento pul-
monar; b) a mutagdo no gene da activina,
localizado no cromossomo 12q e que de-
terminaa THH tipo 2, que cursa com en-

Figura 6. Reconstrucoes volumétricas de angiotomografia da aorta evidenciando artéria hepéatica de calibre
aumentado em toda sua extensao (A) e agrupamento de vasos arteriais serpiginosos no interior do parén-
quima hepético (B), compativel com fistula intra-hepatica.

(-

¥

volvimento predominantemente extrapul-
monar®. Os casos apresentados n&o foram
submetidos a analise genética.

A doenca se caracteriza por sintomas
progressivos durante a vida, sendo a epis-
taxe a primeira manifestacdo, com inicio
por volta dos 10 anos de idade e com epi-
sodios cada vez mais graves. Dois dos ca-
sos descritos neste estudo apresentaram
epistaxe como sintoma principal, enquanto
0 outro teve detecgdo incidental de lesbes
pulmonares. As teleangiectasias também
surgem progressivamente e os sitios mais
comuns sdo 1&bios, lingua, paato, dedos e
face. As principais complicagOes da doenca
se devem a MAV's pulmonares, que deter-
minam shunt direita-esquerda, podendo
causar dispneia, hemoptise, embolia para-
doxal e abscessoscerebrais, 0 que ndo ocor-
reu em nenhum paciente desta casuistica.
Malformagdes vascul ares hepéticas — arte-
rioportais, arteriovenosas e portossi stémi-
cas — também podem causar shunt direita-
esquerdae determinar grausvariados de hi-
pertensdo pulmonar, insuficiéncia cardiaca
e encefa opatia hepética. Em estudo com
35 criangas, Giordano et al.®? encontraram
teleangiectasias nasai s em 68%, teleangiec-
tasias cutaneomucosas (dedos, |&bios e ca
vidade oral) em 79%, MAV's pulmonares
em 53%, MAV shepéticasem 47% e MAV's
cerebraise/ou alteragdes cerebraisisquémi-
cas secundérias a MAV's pulmonares em
12%. MAVscerebraispodem causar migré-

Figura 7. Cortes axiais de TC do térax com algoritmo de maxima intensidade de projegédo MIP evidenciando vasos andmalos calibrosos no parénquima pulmonar
(A), nédulo no seio costofrénico anterior em continuidade com vasos serpiginosos dilatados (B), caracterizando fistula arteriovenosa pulmonar.
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neae hemorragiaintraparenquimatosae/ou
subaracnoidea. Nenhum dos casos relata-
dos neste trabalho apresentou sintomas
neurol égicos.

Outro achado de neurcimagem que
pode colaborar para o diagndstico, ja des-
crito em associagdo com shunts portossis-
témicos congénitos e bem demonstrado no
caso 1, éo hipersinal em T1 dos nicleos da
base, notadamente dos globos pdidos, que
indica 0 acimulo de manganés no sistema
nervoso central. Este achado n&o é especi-
fico e pode estar associado a condigdes
como nutri¢ao parenteral, hepatopatia cro-
nicacom ou sem encefal opatia, shunts por-
tossistémicos adquiridos ou congénitos e
insuficiéncia renal crénica dialitica, com
aumento do manganés sérico?>?, Dentre
osdiagnosticos diferenciais destacam-se: a
sindrome de malformagao capilar cutanea
com MAV s viscerais (de partes moles, ce-
rebrais ou 0sseas), causada por mutagdo
no RASA1; a sindrome de Adams-Oliver
(com teleangiectasias cuténeas, MAV s pul -
monares e defeitos de membros e couro ca-
beludo; ou amalformagéo vascular retino-
cefélica (sindrome de Wyburn-Mason), as
quais podem falsamente preencher os cri-
térios de Curagao para THH.

O tratamento da THH inclui medidas
para: controle da epistaxe (tampdes locais
elaser); controle daanemiaferroprivacom
suplementac&o de ferro e, se necessario,
transfusdes; controle das MAV's pulmona-
res, cerebrais e hepéticas com embolizagéo
cautel osa, tendo como aternativas, respec-
tivamente, resseccdo cirlrgica, radioterapia
etransplante hepético®. Os dois casos que
apresentaram epistaxe foram tratados com
tampéo local, enquanto um dos pacientes
foi submetido aembolizagdo endovascular
de MAV pulmonar em raz&o de escarros
hemoptoicos.

As situagdes mais freguentes que po-
dem ocorrer no dia a dia do radiologista
com relacdo a essa rara sindrome sdo: a) o
achadoincidental deumaMAV visceral em
paciente sem o diagnéstico prévio da sin-
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drome; b) redlizacdo de exame direcionado
parapesquisaou controle de alteragdesvis-
cerais em pacientes com o diagnostico ja
estabelecido. Nos casos apresentados, ve-
rifica-se que o diagndstico foi levantado
principal mente pela detecgo de epistaxe e
hemoptise, enquanto em um caso ocorreu
achado incidental de lesdo pulmonar de
aspecto vascular. Portanto, concluimos que
éimportante que napresencade achado su-
gestivo de MAV visceral o radiologistate-
nhaem mente os critérios diagndsticos para
aTHH, osquaispodem ser pesquisadosdi-
retamente com o paciente no momento da
execucdo do exame ou ainda solicitando
essas informagBes com o colega que indi-
cou 0 exame. Nos casos de pacientes com
epistaxe ou hemoptiserecorrente queforem
submetidos a exames de imagem torécico
ou abdominal, deve-se ficar atento para a
presenca de lesdes que sugiram malforma-
¢Oes vasculares. Uma vez firmado o diag-
néstico de THH em um adulto, deve-se rea-
lizar o rastreamento de lesdes vasculares
abdominais (principalmente hepéticas) e
pulmonares em criangas damesmafamilia,
com ultrassonografia abdominal, radiogra-
fiasmplese, eventua mente, TC detdrax@?,
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