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Doente do sexo feminino, 58 anos, recorreu ao serviço de 
urgência por dor abdominal de início súbito. Realizou ecogra-
fia abdominal que levantou a hipótese de trombose da veia 
porta. A tomografia computorizada abdominal com contraste, 
realizada posteriormente, evidenciou múltiplas lesões hepá-
ticas focais hipervasculares e com retenção de contraste em 
fase tardia. Foi observada ainda trombose aguda do tronco e 
grandes ramos da veia porta com extensão à veia mesentéri-
ca superior, assim como shunt intra-hepático arterioportal (Fig. 
1). Estes achados, juntamente com a presença de história de 
epistáxis, levantaram a possibilidade de se tratar de síndrome 
de Osler-Weber-Rendu, que foi confirmado após se documen-
tar presença de telangiectasias na fossa nasal esquerda. A en-
doscopia digestiva alta evidenciou padrão em pele de cobra, 
sugestivo de hipertensão portal associada quer a trombose da 
porta quer à presença do shunt arteriovenoso documentado 
(Fig. 2). 

A síndrome Osler-Weber-Rendu, também conhecida 
como telangiectasia hereditária hemorrágica (THH), é uma 
doença autossómica dominante rara, acometendo aproxima-
damente 85 000 indivíduos na Europa.1 Caracteriza-se pela 
presença de telangiectasias e malformações arteriovenosas 
que podem envolver qualquer órgão, sendo a epistáxis recor-
rente a manifestação clínica mais frequente.2,3 

O fígado é dos órgãos mais acometidos por esta pato-
logia, com uma prevalência estimada entre 60% a 79% dos 
doentes com diagnóstico de THH.2,3 Os achados mais co-
muns são a presença de shunts (65%), descritos como áreas 
de alteração da perfusão, e presença de telangiectasias he-
páticas (63%) descritas como lesões arredondadas hipervas-
cularizadas na fase arterial.4 Os shunts podem apresentar-se 
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como arteriovenosos (artéria hepática para veia hepática), 
portovenoso (veia porta para veia hepática) e arterioportal (ar-
téria hepática para veia porta). Estes últimos, apesar de mais 
raros, estão associados, com maior frequência, a hipertensão 
portal, tal como descrito no presente caso.2,3,5,6 

Os achados imagiológicos foram o primeiro passo para 
levantar a suspeita de telangiectasia hereditária hemorrági-
ca. No entanto, o seu diagnóstico tem por base os Critérios 
de Curação: história de epistáxis espontânea e recorren-
te, presença de telangectasias nas mucosas, malformações 

 
Figura 1: Cortes axiais de tomografia computadorizada após 
administração de contraste endovenoso a. Múltiplas lesões he-
páticas focais, com múltiplas calcificações, hipervasculares e 
com retenção de contraste em fase tardia. b. Opacidade pre-
coce da veia porta durante a fase arterial assim como aumento 
do calibre da artéria hepática comum ~6 mm que resultam de 
shunt intra-hepático arterioportal (seta).
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vasculares em órgãos viscerais e história familiar. A presença 
de 2 critérios torna o diagnóstico possível, enquanto a presen-
ça de 3 ou 4 critérios faz diagnóstico definitivo.1,3,6,7 A nossa 
paciente apresentava 3 dos 4 critérios clínicos, confirmando 
assim o diagnóstico de THH. A existência de um familiar de 
primeiro grau com a mesma clínica hemorrágica em estudo 
veio reforçar o diagnóstico estabelecido. 

A THH tem-se dividido em dois tipos distintos de acordo 
com a mutação genética associada, no entanto, com a identifi-
cação de novos genes um terceiro tipo tem emergido.3 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).3,7 O envolvimento hepático 
isolado está associado ao genótipo THH tipo 2, que apresenta 
maior predomínio em mulheres.3,6 Tudo indica que no presente 
caso estaremos perante esta mutação, no entanto, os resulta-
dos dos testes genéticos ainda não são conhecidos. 
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Figura 2: Endoscopia digestiva alta – padrão de mucosa em 
“pele de cobra”, sugestivo de gastropatia hipertensão portal 
severa na mucosa do corpo e fórnix.


