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Um Caso Grave de Doenca de Rendu-Osler-Weber
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Resumo

Os autores apresentam um caso de Doenca de Rendu-Osler-Weber com evolugdo particularmente grave, numa adolescente de 16 anos.

Trata-se de uma doente do sexo feminino, em que foi detectada acidentalmente, aos trés anos de idade, hepatomegdlia. Os estudos subsequentes
mostraram fibrose hepdtica e, posteriormente, fistulas artériovenosas cerebrais e fistulas artériovenosas pulmonares com insuficiéncia respiratdria
importante. O diagnéstico definitivo foi efectuado aos 8 anos. A situacdo foi evoluindo progressivamente, acabando a adolescente por falecer com

quadro de hemorragia cerebral e hemoptise maciga.
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Summary

The authors present a particularly serious case of Rendu-Osler-Weber disease in a 16 year old girl. In this female patient, a liver enlargement was
accidentaly found at 3 years of age. Subsequent studies revealed liver fibrosis and, afterwards, arterio-venous cerebral and pulmonary fistulae with
important respiratory failure. Definite diagnosis was done at 8 years of age. The situation progressively deteriorated, and the patient died with brain

haemorrage and massive hemoptysis.

Key-words: Rendu-Osler-Weber; Pulmonary arterio-venous fistula; Cerebral arterio-venous fistula.

Introducao

A Doenca de Rendu-Osler-Weber € uma doenga hereditaria
autossomica dominante, manifestando-se na maior parte dos
casos unicamente por epistaxis repetidas e lesdes caracteristicas
da pele e mucosas, com aspecto de aranhas vasculares ou maculas
ou pépulas de cor vermelho a purpura, correspondendo a novelos
de pequenos vasos ectasiados e tortuosos (2. Muito mais
raramente ectasias de outros territorios, como o trato gastrointes-
tinal e genitourindrio, os pulmdes ou o cérebro, constituem fistu-
las clinicamente importantes e podem dar origem a hemorragias
macicas *». Foi o que se passou no caso apresentado, em que
a evolucdo da doenca foi particularmente grave, levando a um
desfecho fatal aos 16 anos de idade.

Caso Clinico

Adolescente do sexo feminino, com 16 anos de idade, raga
caucasiana. Antecedentes familiares irrelevantes. Antecedentes
pessoais: Gestagdo de 42 semanas, parto eutécico hospitalar,
peso ao nascer 2100 g. Esteve uma semana na incubadora; fez
cateterismo umbilical. Desenvolvimento psico-motor normal.

Entregue para publicagdo em 95/11/02.
Aceite para publicagdo em 95/11/25.

Enviada a consulta de Doengas Metabdlicas aos 3 anos de
idade, por hepato-esplenomegélia, detectada em consulta de
rotina. A observacdo apresentava um bom desenvolvimento
estaturo-ponderal, telangiectasias na regido malar, um figado
palpavel 4 cm abaixo do rebordo costal direito, de consisténcia
dura, e bago palpavel 6 cm abaixo do rebordo costal esquerdo,
de consisténcia mole.

Entre outras, foram colocadas as seguintes hipéteses de
diagnéstico: 1) Hipertensdo portal, apés cateterismo umbilical,
2) Fibrose hepdtica congénita, 3) Doenca de armazenamento.

Os exames laboratoriais efectuados foram normais, com
excepgdo do tempo de protrombina cujo valor oscilava entre
53% e 71%. Foi realizada bidpsia hepdtica que mostrou uma
cirrose hepética macronodular, e pesquisa de varizes esofdgicas
que foi negativa.

A crianca manteve-se sem queixas excepto epistaxis ocasio-
nais.

Aos 6 anos surgiram telangiectasias evidentes na face, o
figado era palpdvel 1 cm abaixo do rebordo costal e o bago 7
cm abaixo do rebordo costal. O restante exame objectivo ndo
mostrava alteracdes e a avaliagdo laboratorial era sobrepo-
nivel a anterior, mantendo-se o prolongamento do tempo de
protrombina. Na mesma altura foi feita uma cintigrafia hepato-
esplénica que mostrou um figado de dimensdes reduzidas e um
baco muito aumentado. Foi repetida biépsia hepatica que
mantinha o aspecto de cirrose macronodular; através de
microscopia electronica pdde-se excluir a existéncia de doenga
de armazenamento.
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Nos anos seg}%intes o figado deixou de ser palpdvel, o bago
tornou-se cada vez mais volumoso, e surgiu cansaco fécil, de
agravamento progressivo, cianose e hipocratismo digital (Figs.
1 e 2). Em termos laboratoriais houve instalacdo de policitémia.

o~

FIG. 1 — Cianose acentuada bem visivel a nivel da face e labios.

FIG. 2 - Hipocratismo digital marcado.

Foram realizadas provas funcionais respiratérias que
mostraram discreta obstru¢do bronquico-bronquiolar, com
reten¢do aérea, e resposta ao broncodilatador. A gasometria
arterial mostrava hipoxémia muito acentuada, ndo proporcional
as alteracdes ventilatdrias. A radiografia de térax realizada na
altura apresentava plétora. Foi feita cintigrafia pulmonar (Fig.
3) que revelou hipoperfusao do lobo superior de ambos os
pulmées e disseminacdo do radiofdrmaco para a circulacio
sistémica, com visualizag¢do dos rins. Concluiu-se estar perante
uma situacdo de shunt artério-venoso pulmonar.

Aos 6 anos a crianga fez um traumatismo craneano, tendo
efectuado tomografia axial computorizada que demonstrou
hematoma epidural frontal esquerdo (Fig. 4), este foi drenado
cirurgicamente, sem sequelas.

FIG. 3 — Cintigrafia pulmonar em que ¢ visivel hipoperfusdo do lobo supe-
rior de ambos os pulmdes e disseminagdo do radiofdrmaco para a
circulagdo sistémica com visualizagdo dos rins.

FIG. 4 — TAC CE: hematoma epidural frontal esquerdo.

Aos 11 anos, na sequéncia de novo traumatismo craneano,
repete TAC que revela malformacdo vascular temporal direita
de grandes dimensdes. Foi feita artériografia digital que
confirmou o diagnéstico (Fig. 5).

Perante este quadro de 1) Cirrose hepatica macronodular, 2)
Fistulas artério-venosas pulmonares, 3) Telangiectasias da face,
e 4) Malformagdo artério-venosa cerebral, foi colocado o
diagndstico de Telangiectasia hemorrdgica hereditdria ou Doenga
de Renhu—Osler—chcr.

Desde entdo houve um agravamento progressivo da cianose
e cansaco, tornando-se a doente dependente de oxigénio e
instalacdo de policitémia marcada, que foi sendo controlada
com plasmafereses. Foi realizada embolizagdo da malformacao
artério-venosa cerebral, a qual se complicou com hemiparésia
esquerda transitéria. Na tentativa de controlar a situagio, foi
enviada a Bruxelas (Université Catholique de Louvain —
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FIG. 5 - Artériografia digital revelando malformag¢ao vascular temporal
direita de grandes dimensoes.

Cliniques Universitaires Saint-Luc), ao servico do Dr. Sokal,
para transplante hepdtico, o qual ndo se chegou a realizar, por
aparecimento de hemoptises de repeticdo, as quais motivaram
multiplos internamentos, vindo a doente a falecer aos 16 anos
na sequéncia de uma hemoptise incontrolavel acompanhada de
hemorragia cerebral.

Discussao e Conclusoes

A Telangiectasia Hemorrdgica Hereditdria, ou Doenga de
Rendu-Osler-Weber, ¢ uma doenga autossémica dominante >
7, que se traduz por um erro congénito da estrutura vascular,
com manifesta¢cdes miultiplas. O gene mutante encontra-se no
braco longo fo cromossoma 9 (. As paredes dos vasos envol-
vidos sdo extremamente finas, consistindo num fraco endotélio.
Pode haver telangiectasias na pele e mucosas, € em orgaos
internos como o tubo digestivo, os pulmdes, o figado, o baco,
o sistema nervoso central, etc. (7.

Na maior parte dos casos manifesta-se unicamente como
epistaxis repetidas, para além da visualizagdo das referidas
telangiectasias na pele, mucosa oral e nasal, permitindo portanto
uma vida perfeitamente normal 2.

Apesar de ser uma doenca hereditdria € possivel o seu
aparecimento de novo, por mutagdo, o que se terd passado com
a nossa doente (os pais foram estudados e ndao apresentavam
sinais da doenga).

As fistulas artério-venosas pulmonares foram encontradas
em grande nimero de doentes com esta patologia, levando a
um quadro clinico de insuficiéncia respiratéria, com dispneia,
cianose, policitémia e hipocratismo digital ®*'”. Nalguns casos
¢é audivel um sopro sobre o local da fistula. O grande risco € o
aparecimento de hemoptises, por vezes incontroldveis, como
aconteceu no nosso doente .

Também as malformagdes artério-venosas cerebrais estdo
descritas nestes doentes, manifestando-se na maior parte dos

casos como convulsdes, ou hematomas intracerebrais; estas
malformacdes comportam um elevado risco de hemorragia, o
que coloca a indicagdo cirdrgica, ou processo de embolizacdo
que foi o efectuado no nosso caso 3.

O figado pode também ser envolvido, havendo evidéncia
histologica de telangiectasias, fistulas artério-venosas e formacao
de fibrose, com desenvolvimento de uma cirrose atipica. Isto
leva, naturalmente a instalacdo de um quadro de insuficiéncia
hepatica, como o aqui observado . O transplante hepdtico foi
proposto na tentativa de controlar a situacdo respiratéria e
hepdtica, o que jd foi descrito em situa¢oes anteriores .

Em conclus@o podemos dizer que a variabilidade do quadro
clinico na Telangiectasia Hemorrdgica Hereditdria é muito
grande, desde uma doenca que passa desapercebida até uma
situacdo mais grave com envolvimento de vdrios orgdos e
sistemas, e que o aparecimento de malformacoes artério-venosas
cerebrais, ou fistulas artério-venosas pulmonares deve levar a
pensar nesta situacao.
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