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Doente do sexo feminino, 58 anos, recorreu ao servico de
urgéncia por dor abdominal de inicio subito. Realizou ecogra-
fia abdominal que levantou a hipdtese de trombose da veia
porta. A tomografia computorizada abdominal com contraste,
realizada posteriormente, evidenciou multiplas lesdes hepa-
ticas focais hipervasculares e com retencao de contraste em
fase tardia. Foi observada ainda trombose aguda do tronco e
grandes ramos da veia porta com extensao a veia mesentéri-
ca superior, assim como shunt intra-hepatico arterioportal (Fig.
1). Estes achados, juntamente com a presenga de histéria de
epistaxis, levantaram a possibilidade de se tratar de sindrome
de Osler-Weber-Rendu, que foi confirmado apds se documen-
tar presenca de telangiectasias na fossa nasal esquerda. A en-
doscopia digestiva alta evidenciou padrdo em pele de cobra,
sugestivo de hipertens@o portal associada quer a trombose da
porta quer a presenca do shunt arteriovenoso documentado
(Fig. 2).

A sindrome Osler-Weber-Rendu, também conhecida
como telangiectasia hereditaria hemorragica (THH), € uma
doenca autossémica dominante rara, acometendo aproxima-
damente 85 000 individuos na Europa." Caracteriza-se pela
presenca de telangiectasias e malformagdes arteriovenosas
que podem envolver qualquer 6rgao, sendo a epistaxis recor-
rente a manifestagéo clinica mais frequente.?®

O figado € dos 6rgaos mais acometidos por esta pato-
logia, com uma prevaléncia estimada entre 60% a 79% dos
doentes com diagnéstico de THH.2® Os achados mais co-
muns séao a presenca de shunts (65%), descritos como areas
de alteracéo da perfusdo, e presenca de telangiectasias he-
paticas (63%) descritas como lesbes arredondadas hipervas-
cularizadas na fase arterial.* Os shunts podem apresentar-se
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Figura 1: Cortes axiais de tomografia computadorizada apods
administracao de contraste endovenoso a. Mdltiplas lesdes he-
paticas focais, com mudltiplas calcificacdes, hipervasculares e
com retencéo de contraste em fase tardia. b. Opacidade pre-
coce da veia porta durante a fase arterial assim como aumento
do calibre da artéria hepatica comum ~6 mm que resultam de
shunt intra-hepatico arterioportal (seta).

como arteriovenosos (artéria hepatica para veia hepatica),
portovenoso (veia porta para veia hepatica) e arterioportal (ar-
téria hepatica para veia porta). Estes Ultimos, apesar de mais
raros, estdo associados, com maior frequéncia, a hipertensao
portal, tal como descrito no presente caso.>%56

Os achados imagiolégicos foram o primeiro passo para
levantar a suspeita de telangiectasia hereditaria hemorragi-
ca. No entanto, o seu diagnoéstico tem por base os Critérios
de Curagéo: histdria de epistaxis espontanea e recorren-
te, presenca de telangectasias nas mucosas, malformacoes
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Figura 2: Endoscopia digestiva alta — padréo de mucosa em
“pele de cobra”, sugestivo de gastropatia hipertensao portal
severa na mucosa do corpo e fornix.

vasculares em 6rgaos viscerais e histéria familiar. A presenca
de 2 critérios torna o diagndstico possivel, enquanto a presen-
ca de 3 ou 4 critérios faz diagnostico definitivo.#67 A nossa
paciente apresentava 3 dos 4 critérios clinicos, confirmando
assim o diagnostico de THH. A existéncia de um familiar de
primeiro grau com a mesma clinica hemorragica em estudo
veio reforcar o diagnoéstico estabelecido.

A THH tem-se dividido em dois tipos distintos de acordo
com a mutagao genética associada, no entanto, com a identifi-
cacéo de novos genes um terceiro tipo tem emergido.® O THH
tipo 1 e THH tipo 2 envolvem genes que controlam a via do
fator de crescimento transformante beta (TGF-beta), gene ENG
que codifica a endoglina (THH 1) e gene ACVRL1 que codifica o
recetor da ativina quinase 1 (THH 2).3” O envolvimento hepatico
isolado esté associado ao gendtipo THH tipo 2, que apresenta
maior predominio em mulheres.®® Tudo indica que no presente
caso estaremos perante esta mutagao, no entanto, os resulta-
dos dos testes genéticos ainda ndo s&o conhecidos. M
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