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Relato de Caso
Telangiectasia hemorrágica hereditária: uma causa rara de anemia grave*,**
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Resumo
Telangiectasia hemorrágica hereditária é uma doença autossômica dominante na qual comunicações arteriovenosas afetam comumente 
pele, superfícies mucosas, pulmões, cérebro e trato gastrointestinal. As manifestações comuns desta doença são epistaxe, sangramento 
gastrointestinal, e malformações arteriovenosas cerebrais e pulmonares. Apesar de a epistaxe e o sangramento gastrointestinal poderem 
causar anemia, a telangiectasia hemorrágica hereditária raramente é diagnosticada com anemia grave. Neste artigo é relatado o caso de um 
homem de 49 anos de idade com telangiectasia hemorrágica hereditária não diagnosticada e anemia grave. 
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Introdução

Identificada há quase um século, a telangiectasia 
hemorrágica hereditária (THH) é uma doença autossômica 
dominante na qual as comunicações arteriovenosas anor-
mais, as assim chamadas telangiectasias, afetam a pele, 
o nariz, superfícies mucosas, pulmões, cérebro e trato 
gastrointestinal.(1–4) A incidência mundial da THH tem sido 
calculada entre 1/5000 e 1/10.000 pessoas.(5) Atualmente, 
a THH pode ser observada, em proporções variáveis, em 
pacientes portadores dos males mencionados a seguir: em 
90% de pacientes com epistaxe; em 80% de pacientes com 
telangiectasia de pele, lábio ou boca; em 30% de pacientes 
com fístulas arteriovenosas (FAV) pulmonares; em < 30% 
de pacientes com FAV hepática; em 15% de pacientes com 
sangramento gastrointestinal; em 10% de pacientes com 
FAV cerebral e em 1% de pacientes com FAV espinhal.(6–7)

O diagnóstico clínico é baseado na presença de pelo menos 
três das características que se seguem: epistaxe recorrente; 
telangiectasias mucocutâneas; evidência de herança autos-
sômica dominante; e FAV visceral.(3–4,8) Em casos raros, a 

THH pode causar anemia, embora esta anemia associada 
à THH geralmente seja de leve a moderada.(6) Neste relato, 
apresentamos um caso de anemia grave concomitante com 
a THH.

Relato de caso

Um homem de 49 anos procurou atendimento médico, 
apresentando um histórico de 30 anos de epistaxe recor-
rente que havia se tornado menos freqüente nos últimos 
anos. Ele também relatou fadiga progressiva e palidez 
durante a ultima década, juntamente com dispnéia progres-
siva, fadiga exacerbada, palidez e perda de peso de 6 kg 
ao longo dos últimos seis meses, bem como um histórico 
familiar de telangiectasias. 

O paciente não tinha vícios e não apresentava hemoptise 
ou dor toráxica. Ao exame físico, foram observados mucosa 
descorada, palidez, pressão arterial de 110/70 mmHg e um 
sopro sistólico de 2/6, juntamente com telangiectasias na 
mucosa oral, lábios (Figura 1) e palato. A ausculta do tórax 
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apresentou-se normal e não havia hipocratismo 
digital. O hemograma feito por ocasião da admissão 
apresentou os seguintes resultados: anemia ferro-
priva com hemoglobina de 3,8 g/dL; volume 
corpuscular médio: 58,5 fL; amplitude da distri-
buição de glóbulos vermelhos: 32,6%; e ferritina: 
3,5 ng/mL. Os resultados dos testes de glóbulos 
vermelhos, ácido fólico e vitamina B12, bem como 
os de coagulação, estavam normais. O teste para 
sangue oculto em fezes foi positivo. A radiografia 
do tórax revelou um nódulo bem circunscrito de 1,5 
cm de diâmetro no lobo inferior do pulmão direito 
e um nódulo de 1 cm no lobo médio do pulmão 
esquerdo. Estes achados foram consistentes com 
as FAVs pulmonares, as quais foram confirmadas 
através de tomografia contrastada computado-
rizada do tórax (Figura 2). Durante a avaliação 
complementar, a endoscopia digestiva alta indicou 
angiodisplasias gástricas múltiplas (Figura 3). A 
ecocardiografia em meio de contraste salino foi 
usada para detectar shunts intracardíacos ou intra-
torácicos. O ecocardiograma revelou microbolhas 
no átrio esquerdo durante a ocorrência de três 
ciclos cardíacos no átrio direito, indicando shunting
intrapulmonar. A angiotomografia craniana, a 
ultra-sonografia abdominal e os resultados da colo-
noscopia estavam normais. O diagnóstico de THH 
estava comprovado. Duas semanas de tratamento 
com transfusões de sangue e suplementação de 
ferro resultaram na melhora da anemia de modo 
significativo, aumentando a hemoglobina para 10 
g/dL. Após três meses de avaliação ambulatorial, o 
paciente continuava assintomático. 

Discussão

Alguns estudos demonstraram uma associação 
entre THH e anemia grave. No entanto, de um 
total de 1641 artigos,(5) encontramos apenas 9 nos 
quais tal associação havia sido relatada.(9–17) Esses 
9 estudos contaram com um total de 20 pacientes 
com anemia grave e THH; apenas 15% foram diag-
nosticados durante um episódio de anemia grave. 

O quadro clínico de THH, uma doença rara de 
apresentação clássica, inclui anemia grave muito 
raramente. Os pacientes com THH apresentam 
hemostasia e função plaquetária normais, e o 
sangramento recorrente está, portanto, relacionado 
às telangiectasias.(18) A anemia pode ser causada por 
um, ou ambos, dos dois fatores seguintes: epistaxe 

Figura 1 - Telangiectasias orais – Lábio inferior com 
múltiplas telangiectasias.

Figura 2 - Fístula pulmonar arteriovenosa – Tomografia 
contrastada computadorizada do tórax mostrando a má-
formação arteriovenosa do pulmão esquerdo.

Figura 3 - Angiodisplasia gástrica – Endoscopia do trato 
digestivo alto, mostrando angiodisplasias gástricas.
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recorrente e sangramento gastrointestinal.(6,19–20)

Nos 9 estudos previamente mencionados, ficou 
comprovado que a causa mais comum de anemia 
grave em pacientes com THH era o sangramento 
gastrointestinal crônico (em 70%), seguido de epis-
taxe (em 25%).(9–17)

A hemorragia recorrente do trato gastrointestinal 
ocorre em até um terço dos indivíduos com THH. O 
risco dessa hemorragia aumenta com o avançar da 
idade, ocorrendo tipicamente na quinta ou sexta 
década de vida.(6) As telangiectasias gastrointestinais 
podem ser múltiplas e são encontradas ao longo 
do trato gastrointestinal, mais comumente no estô-
mago e duodeno.(5–6,10) A gravidade da anemia está 
relacionada com o número de telangiectasias,(10)

que são diagnosticados através da endoscopia 
digestiva.(19)

A manifestação mais comum de THH é a epistaxe 
causada por sangramento espontâneo de telangiec-
tasias na mucosa nasal, o que pode ser visto em 
indivíduos com apenas 10 anos de idade, e ocorre 
na maior parte dos indivíduos acometidos pela 
doença.(3–4,18) A telangiectasia pode ser tão grave a 
ponto de requerer múltiplas transfusões e suple-
mentação oral de ferro, ou tão suave que a suspeita 
de THH jamais é levantada. (18) Embora a epistaxe 
recorrente se torne mais grave com a idade avan-
çada, em aproximadamente dois terços de todos os 
indivíduos com THH,(4) este distúrbio também pode 
passar despercebido durante muitos anos e pode ser 
menos comum em adultos.(16)

Atualmente, não há tratamento satisfatório para 
a THH. O manejo apropriado depende das manifes-
tações clínicas e do sítio da doença.(7) O tratamento 
para o sangramento é sintomático e pode requerer 
tratamento com suplementação de ferro, e transfu-
sões sangüíneas. A aspirina e outros medicamentos 
que prejudicam a hemóstase são contra-indicados 
em tais casos.(16) O tratamento do sangramento 
gastrointestinal do nosso paciente requereu a 
combinação de transfusões de sangue e suplemen-
tação de ferro.

A ocorrência de THH concomitantemente com 
anemia grave é extremamente incomum. Portanto, 
o diagnóstico diferencial em casos de anemia 
grave raramente inclui a THH. Como o presente 
caso apresentou manifestações tanto típicas como 
atípicas, seu diagnóstico e manejo foram feitos 
prontamente.

Em suma, embora a THH seja uma doença 
rara, pode ser facilmente reconhecida graças a sua 
apresentação clássica na maioria dos pacientes.(2)

Enfatizamos o papel desta doença como causa da 
anemia ferropriva e a importância da investigação 
clínica, juntamente com o diagnóstico feito em 
tempo hábil.

Referências

1. Halefoglu AM. Rendu-Osler-Weber syndrome presenting 
with pulmonary arteriovenous fistula. Australas Radiol. 
2005;49(3):242-5.

2. Shovlin CL, Letarte M. Hereditary haemorrhagic telangiectasia 
and pulmonary arteriovenous malformations: issues in 
clinical management and review of pathogenic mechanisms. 
Thorax. 1999;54(8):714-29. 

3. Peery WH. Clinical spectrum of hereditary hemorrhagic 
telangiectasia (Osler-Weber-Rendu disease). Am J Med. 
1987;82(5):989-97.

4. Guttmacher AE, Marchuk DA, White RI Jr. Hereditary 
hemorrhagic telangiectasia. N Engl J Med. 
1995;333(14):918-24. 

5. Sabba C. A rare and misdiagnosed bleeding disorder: 
hereditary hemorrhagic telangiectasia. J Thromb Haemost. 
2005;3(10):2201-10.

6. Begbie ME, Wallace GM, Shovlin CL. Hereditary haemorrhagic 
telangiectasia (Osler-Weber-Rendu syndrome): a view from 
the 21st century. Postgrad Med J. 2003;79(927):18-24. 

7. Massoud OI, Youssef WI, Mullen KD. Resolution of hereditary 
hemorrhagic telangiectasia and anemia with prolonged 
alpha-interferon therapy for chronic hepatitis C. J Clin 
Gastroenterol. 2004;38(4):377-9. 

8. Bayrak-Toydemir P, Mao R, Lewin S, McDonald J. Hereditary 
hemorrhagic telangiectasia: an overview of diagnosis and 
management in the molecular era for clinicians. Genet Med. 
2004;6(4):175-91. 

9. Takuwa T, Yoshioka S, Miyata Y, Fujisaki S, Zenke Y, 
Asahara T. Large pulmonary arteriovenous malformation 
with hyperammonemia. Jpn J Thorac Cardiovasc Surg. 
2004;52(10):484-7.

10. Kjeldsen AD, Kjeldsen J. Gastrointestinal bleeding in 
patients with hereditary hemorrhagic telangiectasia. Am J 
Gastroenterol. 2000;95(2):415-8. 

11. Gurevitch Y, Hasin Y, Gotsman MS, Rozenman Y. Coronary 
arteriovenous malformations in a patient with hereditary 
hemorrhagic telangiectasia-a case report. Angiology. 
1998;49(7):577-80.

12. Berry DL, DeLeon FD. Endometrial ablation for 
severe menorrhagia in a patient with hereditary 
hemorrhagic Telangiectasia.A case report. J Reprod Med. 
1996;41(3):183-5. 

13. Hisada T, Kuwabara H, Tsunoda T, Kaneko K, Kubota S, 
Miwa Y, et al. Hereditary hemorrhagic telangiectasia showing 
severe anemia which was successfully treated with estrogen. 
Intern Med. 1995;34(6):589-92. 

14. Maruyama J, Watanabe M, Onodera S, Hasebe N, Yamashita 
H, Tobise K. A case of Rendu-Osler-Weber disease with 
cerebral hemangioma, multiple pulmonary arteriovenous 
fistulas and hepatic arteriovenous fistula. Jpn J Med. 
1989;28(5):651-6. 



112 Santos JWA, Dalcin TC, Neves KR, Mann KC, Pretto GLN, Bertolazi AN

J Bras Pneumol. 2007;33(1):109-112

15. Cronstedt J, Brechter C, Carling L. Coexistent 
hereditary haemorrhagic telangiectasia and primary 
thrombocythaemia--coincidence or syndrome? Acta Med 
Scand. 1982;212(4):261-5. 

16. Findlay PF, Sutherland J. An unusual cause of anaemia. 
Postgrad Med J. 1998 Oct;74(876):617-8. No abstract 
available. Comment in: Postgrad Med J. 1999;75(881):188.

17. Valverde CP, Manzano DS, Águeda RY. Telangiectasia 
hemorrágica hereditaria como causa de anemia ferropénica. 
Rev Clin Esp. 1993;192: 483-4.

18. Shah RK, Dhingra JK, Shapshay SM. Hereditary hemorrhagic 
telangiectasia: a review of 76 cases. Laryngoscope. 
2002;112(5):767-73. 

19. Del Molino AP, Zarrabeitia R, Fernández A. 
Telangiectasia Hemorrágica Hereditaria. Med Clín (Barc). 
2005;124(15):583-7.

20. Fontana S, Lammle B. [Chronic, hemorrhage-induced iron 
deficiency anemia in Osler disease] Ther Umsch. 1999 
Sep;56(9):526-8. German.


