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Resumo

Telangiectasia hemorrdgica hereditaria ¢ uma doenca autossomica dominante na qual comunicacOes arteriovenosas afetam comumente
pele, superficies mucosas, pulmdes, cérebro e trato gastrointestinal. As manifestacdes comuns desta doenca sdo epistaxe, sangramento
gastrointestinal, e malformacdes arteriovenosas cerebrais e pulmonares. Apesar de a epistaxe e o sangramento gastrointestinal poderem
causar anemia, a telangiectasia hemorrdgica hereditaria raramente ¢ diagnosticada com anemia grave. Neste artigo ¢ relatado o caso de um
homem de 49 anos de idade com telangiectasia hemorragica hereditaria ndo diagnosticada e anemia grave.

Descritores: Telangiectasia hemorragica hereditaria; Anemia ferropriva; Relatos de casos [tipo de publicacio].

Introducdo

Identificada hd quase um século, a telangiectasia
hemorragica hereditaria (THH) é uma doenca autossémica
dominante na qual as comunicacdes arteriovenosas anor-
mais, as assim chamadas telangiectasias, afetam a pele,
o nariz, superficies mucosas, pulmdes, cérebro e trato
gastrointestinal.'™¥ A incidéncia mundial da THH tem sido
calculada entre 1/5000 e 1/10.000 pessoas.” Atualmente,
a THH pode ser observada, em proporcdes varidveis, em
pacientes portadores dos males mencionados a seguir: em
90% de pacientes com epistaxe; em 80% de pacientes com
telangiectasia de pele, 1abio ou boca; em 30% de pacientes
com fistulas arteriovenosas (FAV) pulmonares; em < 30%
de pacientes com FAV hepatica; em 15% de pacientes com
sangramento gastrointestinal; em 10% de pacientes com
FAV cerebral e em 1% de pacientes com FAV espinhal.©?
0 diagnostico clinico ¢ baseado na presenca de pelo menos
trés das caracteristicas que se seguem: epistaxe recorrente;
telangiectasias mucocutaneas; evidéncia de heranca autos-
somica dominante; e FAV visceral..*® Em casos raros, a

THH pode causar anemia, embora esta anemia associada
a THH geralmente seja de leve a moderada.© 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 histdrico de 30 anos de epistaxe recor-
rente que havia se tornado menos freqiiente nos ultimos
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 ultimos seis meses, bem como um historico
familiar de telangiectasias.

0 paciente ndo tinha vicios e ndo apresentava hemoptise
ou dor toraxica. Ao exame fisico, foram observados mucosa
descorada, palidez, pressdo arterial de 110/70 mmHg e um
sopro sistolico de 2/6, juntamente com telangiectasias na
mucosa oral, 1abios (Figura 1) e palato. A ausculta do torax
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apresentou-se normal e ndo havia hipocratismo
digital. O hemograma feito por ocasido da admissdo
apresentou os seguintes resultados: anemia ferro-
priva com hemoglobina de 3,8 g/dL; volume
corpuscular médio: 58,5 fL; amplitude da distri-
buicdo de globulos vermelhos: 32,6%; e ferritina:
3,5 ng/mL. Os resultados dos testes de globulos
vermelhos, acido folico e vitamina B, bem como
os de coagulagio, estavam normais. O teste para
sangue oculto em fezes foi positivo. A radiografia
do torax revelou um nodulo bem circunscrito de 1,5
cm de didmetro no lobo inferior do pulméo direito
e um nodulo de 1 ¢cm no lobo médio do pulméo
esquerdo. Estes achados foram consistentes com
as FAVs pulmonares, as quais foram confirmadas
através de tomografia contrastada computado-
rizada do torax (Figura 2). Durante a avaliagcdo
complementar, a endoscopia digestiva alta indicou
angiodisplasias gastricas multiplas (Figura 3). A
ecocardiografia em meio de contraste salino foi
usada para detectar shunfs intracardiacos ou intra-
toracicos. O ecocardiograma revelou microbolhas
no atrio esquerdo durante a ocorréncia de trés
ciclos cardiacos no atrio direito, indicando shunting
intrapulmonar. A angiotomografia craniana, a
ultra-sonografia abdominal e os resultados da colo-
noscopia estavam normais. O diagnostico de THH
estava comprovado. Duas semanas de tratamento
com transfusdes de sangue e suplementacdo de
ferro resultaram na melhora da anemia de modo
significativo, aumentando a hemoglobina para 10
g/dL. Apos trés meses de avaliagdo ambulatorial, o
paciente continuava assintomatico.

Discusséo

Alguns estudos demonstraram uma associacio
entre THH e anemia grave. No entanto, de um
total de 1641 artigos,” encontramos apenas 9 nos
quais tal associacdo havia sido relatada.®"'” Esses
9 estudos contaram com um total de 20 pacientes
com anemia grave e THH; apenas 15% foram diag-
nosticados durante um episodio de anemia grave.

0 quadro clinico de THH, uma doenca rara de
apresentacdo classica, inclui anemia grave muito
raramente. Os pacientes com THH apresentam
hemostasia e funcdo plaquetaria normais, e o
sangramento recorrente esta, portanto, relacionado
as telangiectasias.'® A anemia pode ser causada por
um, ou ambos, dos dois fatores sequintes: epistaxe
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Figura 1 - Telangiectasias orais — Labio inferior com
multiplas telangiectasias.

Figura 2 - Fistula pulmonar arteriovenosa — Tomografia
contrastada computadorizada do térax mostrando a ma-
formacéo arteriovenosa do pulméio esquerdo.

N

Figura 3 - Angiodisplasia gastrica - Endoscopia do trato
digestivo alto, mostrando angiodisplasias gastricas.
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recorrente e sangramento gastrointestinal.(®9-20
Nos 9 estudos previamente mencionados, ficou
comprovado que a causa mais comum de anemia
grave em pacientes com THH era o sangramento
gastrointestinal crénico (em 70%), sequido de epis-
taxe (em 259).0-7)

A hemorragia recorrente do trato gastrointestinal
ocorre em até um terco dos individuos com THH. O
risco dessa hemorragia aumenta com o avancar da
idade, ocorrendo tipicamente na quinta ou sexta
década de vida.® As telangiectasias gastrointestinais
podem ser multiplas e sdo encontradas ao longo
do trato gastrointestinal, mais comumente no est6-
mago e duodeno.”*'9 A gravidade da anemia esta
relacionada com o numero de telangiectasias,!'”
que sdo diagnosticados através da endoscopia
digestiva.(?

A manifestacdo mais comum de THH ¢ a epistaxe
causada por sangramento espontaneo de telangiec-
tasias na mucosa nasal, o que pode ser visto em
individuos com apenas 10 anos de idade, e ocorre
na maior parte dos individuos acometidos pela
doenca.t*'® A telangiectasia pode ser tio grave a
ponto de requerer multiplas transfusdes e suple-
mentacdo oral de ferro, ou tdo suave que a suspeita
de THH jamais ¢ levantada. '® Embora a epistaxe
recorrente se torne mais grave com a idade avan-
cada, em aproximadamente dois tercos de todos os
individuos com THH," este disturbio também pode
passar despercebido durante muitos anos e pode ser
menos comum em adultos.('?

Atualmente, ndo ha tratamento satisfatorio para
a THH. O manejo apropriado depende das manifes-
tagdes clinicas e do sitio da doenca.” O tratamento
para o sangramento ¢ sintomatico e pode requerer
tratamento com suplementacéo de ferro, e transfu-
sdes sangiiineas. A aspirina e outros medicamentos
que prejudicam a hemdstase sdo contra-indicados
em tais casos.'® O tratamento do sangramento
gastrointestinal do nosso paciente requereu a
combinacdo de transfusdes de sangue e suplemen-
tacdo de ferro.

A ocorréncia de THH concomitantemente com
anemia grave ¢ extremamente incomum. Portanto,
o diagnostico diferencial em casos de anemia
grave raramente inclui a THH. Como o presente
caso apresentou manifestacdes tanto tipicas como
atipicas, seu diagndstico e manejo foram feitos
prontamente.

Em suma, embora a THH seja uma doenca
rara, pode ser facilmente reconhecida gracas a sua
apresentacdo classica na maioria dos pacientes.”)
Enfatizamos o papel desta doenca como causa da
anemia ferropriva e a importancia da investigacdo
clinica, juntamente com o diagndstico feito em
tempo habil.
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