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RELATO DE CASO: SINDROME DE RENDU-OSLER-WEBER

CASE REPORT: RENDU-OSLER-WEBER SYNDROME
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A sindrome de Rendu-Osler-Weber é uma doenca sistémica com acometimento
de miltiplos 6rgdos. E caracterizada por telangiectasias e malformagdes arteriovenosas
podendo resultar em sangramentos crdnicos, anemia, insuficiéncia cardiaca, hepatica,
alteracdes de sistema nervoso e até mesmo 6bito. O artigo objetiva relatar um caso de um
paciente de 62 anos com diagnéstico da patologia e multiplas internacdes, evoluindo para

ébito apés 18 anos do inicio do quadro clinico.
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Rendu-Osler-Weber syndrome is a systemic disease that affects multiple
organs. It is characterized by telangiectasias and arteriovenous malformations, which can
result in chronic bleeding, anemia, heart failure, liver failure, nervous system changes and
even death. The article aims to report a case of a 62-year-old patient with a diagnosis of the
pathology and multiple hospitalizations, evolving to death 18 years after the onset of the

clinical picture.
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INTRODUCAO

A sindrome de Rendu-Osler-Weber é uma sindrome autossémica dominante rara
caracterizada por telangiectasias e malformacdes arteriovenosas podendo acometer diversos
4rgios. Mais comumente ocorrem sintomas como epistaxe, altera¢des cutineas, hemorragia
digestiva e em casos mais graves, alteragdes do sistema nervoso central podendo levar a

4bito.
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Esse artigo objetiva relatar um caso da sindrome com desfecho desfavoravel, e
pretende levantar tal diagnéstico como possivel causa de anemia, epistaxe e sangramento
digestivo obscuro, sendo importante atentar-se para tal a fim de promover um precoce

tratamento e manejo dos sintomas.

Relato de Caso

Paciente, masculino, 62 anos, com antecedente de hipertensio arterial, diabetes
mellitus e coronariopatia, foi recebido em servico de emergéncia com quadro de anemia
crénica e necessidade de transfusSes sanguineas recorrentes, epistaxe e hemorragia
digestiva. Durante a primeira avaliacdo paciente apresentava epistaxe, melena e astenia, e
ao exame fisico foi evidenciada presenca de manchas puntiformes eritematosas em mucosa
oral. Segundo relato do mesmo, paciente iniciou sintomas 12 anos antes apds Infarto Agudo
do Miocérdio, com necessidade de transfusdes sanguineas a cada quatro meses associado a
reposi¢io de ferro. Em investigagio, foi negado pelo paciente acometimento semelhante em
familiares de 1° grau. Em investigacdo pela equipe da Hematologia e Cirurgia do Aparelho
Digestivo foram realizadas broncoscopia “» * que evidenciou presenca de malhas
hipervascularizadas em mucosa de cavidade oral até 4rvore brénquica, endoscopia digestiva
alta » 45, colonoscopia ® e cidpsula endoscépica que evidenciaram ectasias vasculares em
esdfago, estdbmago, duodeno e intestino delgado. Paciente foi submetido a eletrocoagulacio
com plasma de argbnio terapéutico 7 como tentativa de estabilidade hemodinimica e
aventada a hipétese diagnéstica de telangiectasia hemorrdgica hereditiria. Durante a
investigacdo foi evidenciado em ecocardiograma a presenca de disfuncdo diastélica do VE
e hipertensio pulmonar, além de tomografia de crinio com é4reas de microangiopatias.
Apresentava também anemia microcitica e hipocrdmica e nio foram evidenciadas

alteracdes de funcio hepética ou renal.
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Imagem 1 (Mucosa eutréfica com pontos hipervasculares sutis em parede membranosa de traqueia)
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Imagem 2 (Mucosa eutréfica com pontos hipervasculares sutis em parede membranosa de traqueia)

Imagem 3 (Presenca de multiplas ectasias vasculares visualizadas em EDA)
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Imagem 5 (Presenca de multiplas ectasias vasculares visualizadas em EDA)
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Imagem 7 (Coagulagio com plasma de argénio)

Evoluiu com necessidade de transfusGes sanguineas recorrentes, suplementagio de
sulfato ferroso e eletrocoagulagio mensal para o controle de sangramentos de provavel
origem digestiva alta, sendo admitido com quadros de sangramentos recorrentes em pronto
socorro, durante o periodo do primeiro atendimento até alta médica paciente se apresentou
ao servigo 58 vezes.

A despeito do tratamento proposto, paciente apresentou nova internaco, 5 anos apds
admissdo em nosso servico, devido a novo quadro de anemia, plaquetopenia, febre, dor
abdominal difusa, confusio mental, melena e insuficiéncia renal aguda. Durante a
internacio, paciente evoluiu com insuficiéncia respiratéria e instabilidade hemodinimica e
apés 6 dias evolui a 6bito com provéivel origem do quadro séptico de foco primério

abdominal.

DISCUSSAO

A sindrome de Rendu-Osler-Weber, também conhecida como telangiectasia
hemorragica hereditaria, é uma doenca genética autossdmica dominante caracterizada por
alteracdes vasculares com acometimento de multiplos érgdos, com relatos de mais de 600
mutacSes envolvidas. »»45 Sua prevaléncia é de 1 caso para 10.000 casos sem predominincia

de sexo, e a ocorréncia familiar ocorre em 209% dos casos. » . A fisiopatologia da doenga
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ainda n3o estd bem esclarecida, envolvendo hipéteses como dilatacio focal de vénulas
ocasionando dilatagio retrégrada do sistema arteriovenoso, com formagio de shunts e
telangiectasias e malformagdes arteriovenosas. 4 Dentre as manifesta¢des incluem
acometimento de diversos 6rgdos com disfuncio do sistema nervoso central,
gastrointestinal, respiratério e cutineo, formagio de telangiectasias e posterior
sangramento.

Em geral a epistaxe costuma ser o primeiro e mais comum sintoma, podendo ser
leve, moderado, ou severo, quando os episédios sdo didrios e duram mais de 30 minutos. 8
Dentre os acometimentos, o cutineo costuma ocorrer em cerca de 75% dos pacientes, ocorre
apés o primeiro episédio de epistaxe e raramente sio dolorosos. Em cerca de 15-30% pode
haver lesdes pulmonares acarretando em shunt que pode ser manifestado clinicamente por
cianose, migrinea, policitemia e intolerincia ao frio. >4 Em casos mais graves pode haver
acidente vascular encefélico, hemoptise maci¢a e hemotérax espontineo. As manifestacdes
gastrointestinais acometem cerca de um terco dos pacientes, podendo ser apresentada
clinicamente por anemia ferropriva e sangramentos gastrointestinais, em geral em pacientes
maiores de 40 anos. ® Os sintomas hepéticos acometem cerca de 70% dos pacientes podendo
levar a alteragdes como hipertensdo portal e encefalopatia hepética. ¢ O envolvimento
hepatico isolado é raro, acometendo somente 806 dos pacientes.

O diagnéstico é clinico e sua importincia se deve primariamente para manejo clinico
do paciente, orientacio genética e prevencio de complicacdes. A triade de epistaxe,
telangiectasia e histéria familiar nio é apresentada em todos os pacientes, tendo sido
propostos os critérios diagnésticos de Curagao. Estes envolvem quatro critérios, sendo
necessirios pelo menos trés para defini¢cdo da sindrome: epistaxe espontinea e recorrente,
telangiectasias mucocutineas multiplas, lesGes em 6rgdos internos e parentes de primeiro
grau com diagndstico.

O tratamento envolve uma abordagem multidisciplinar com prevencio de
complicacdes. As manifestacdes cutineas podem ser tratadas por razdes estéticas com laser.
A reposigio de ferro associada a transfusGes seriadas e terapia ablativa nas telangiectasias
sdo terapias que evitam posteriores complicacdes. Alguns relatos incluem uso de
Talidomida a partir da agdo de anti angiogénese, ainda sem descri¢do precisa em literatura

e o uso do Bevacizumab como anti-VEGF parece ser benéfico.
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Conforme descri¢des mais recentes de literatura, a partir dos dados clinicos,
laboratoriais e de imagem de nosso paciente temos o diagnéstico de Sindrome de Rendu
Osler Weber, a despeito da negativa de antecedentes familiares. Nesse caso a epistaxe como
sintoma mais prevalente foi apresentado, todavia em casos de anemia ferropriva e
sangramento intestinal obscuro a hipdtese também deve ser aventada em pacientes jovens,
uma vez que o duodeno é o segmento mais acometido, nio visualizado em endoscopias
digestivas.

Vale ressaltar também a importincia de atentar-se 2 anemia quando desproporcional
a epistaxe, sendo imprescindivel a investigagio de outros provaveis focos de telangiectasias.
Tendo em vista os novos tratamentos relatados em literatura, o diagnéstico precoce se faz
ainda mais importante para seguimento clinico e terapéutico e manejo dos sintomas

melhorando a qualidade de vida dos pacientes.

CONCLUSAO

A sindrome de Rendu-Osler-Weber é uma doenga caracterizada com aparecimento
de malformagdes arteriovenosas e telangiectasias. Seu diagnéstico nem sempre é evidente e
pode causar grande prejuizo na qualidade de vida dos pacientes. Considerar a patologia nos
quadros mesmo sem manifestagio clinica cldssica e antecedentes familiares é importante

para a precoce implementagio de tratamento e manejo dos sintomas.
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