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Telangiectasia hereditaria familiar: uma causa rara de trombose de porta

Hereditary hemorrhagic telangiectasia: a rare cause of portal thrombosis

Antonio Erisvaldo Linhares Ponte Filho', Aglaérton Silva Pinheiro?,
Rafael Siqueira Athayde Lima®

Ponte Filho AEL, Pinheiro AS, Lima RSA. Telangiectasia hereditaria familiar: uma causa rara de trombose de porta / Hereditary hemorrhagic
telangiectasia: a rare cause of portal thrombosis.Rev Med (Sao Paulo). 2024 set..-out.;103(5):e-227301.

RESUMO: Telangiectasia hemorragica hereditaria (THH) ¢ uma
doenca autossomica dominante que cursa com malformagdes
arteriovenosas que afetam pele, pulmdes, cérebro, superficies mucosas e
trato gastrointestinal. A doenca se apresenta de diversas formas clinicas
como epistaxe, sangramento gastrointestinal e sintomas decorrentes das
malformacdes arteriovenosas cerebrais e pulmonares. A THH confere
risco aumentado para tromboembolismo venoso. Apresentamos uma
mulher de 57 anos com THH que apresentou epistaxe de repeticao,
shunt arteriovenoso pulmonar e trombose de porta com transformagao
cavernomatosa. Ela foi submetida a cauterizagdo nasal, embolizacdo
pulmonar, e anticoagulagdo. A paciente recebeu alta hospitalar com
remissdo dos sintomas e rivaroxabana oral.

PALAVRAS-CHAVE: Trombose de Porta; Epistaxe; Telangiectasia
Hemorragica Hereditaria.

ABSTRACT: Hereditary hemorrhagic telangiectasia (HHT) is
an autosomal dominant disease manifested through arteriovenous
malformations in skin, lungs, brain, mucous surfaces, and
gastrointestinal tract. HHT has multiple clinical signs and symptoms
such as epistaxis, gastrointestinal bleeding, and cerebral and pulmonary
arteriovenous malformations. HHT confers an increased risk of venous
thromboembolism. We present a 57-year-old woman with HHT
manifested by epistaxis, intrapulmonary arteriovenous shunt, and portal
thrombosis with cavernomatous transformation. She was submitted to a
nasal cauterization, pulmonary angioembolization, and anticoagulation.
The patient was discharged with remission of symptoms and oral
rivaroxaban anticoagulation.

KEY WORDS: Portal Thrombosis; Epistaxis; Hereditary Hemorrhagic
Telangiectasia.
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INTRODUCAO

telangiectasia hemorragica hereditaria (THH), também

hamada de Sindrome de Rendu-Osler-Weber, ¢
uma doenga vascular com heranga autossémica dominante
com multiplas manifesta¢des clinicas que podem variar entre
familiares com a mesma variante génica da THH'. As taxas de
prevaléncia da doenga estdo em torno de 1/5000 ¢ 1/8000, com
maior apresenta¢do da doenga em regides afro-caribenhas de
Curacao e Bonaire>*. A THH se apresenta com malformagdes
arteriovenosas em diversos locais como pele, nariz, cérebro,
pulmdes e trato gastrointestinal!. Os pacientes com THH
apresentam maior risco de tromboembolismo venoso (TEV).
Neste relato, apresentamos uma paciente com THH manifestada

através de trombose de porta.
RELATO DE CASO

Uma paciente de 57 anos, sexo feminino, buscou emergéncia
com queixa de epigastralgia intensa ha 15 dias. Relatava dor em
aperto, de forte intensidade, com irradia¢@o para regido dorsal,
associada a plenitude gastrica, piora apds ingesta alimentar
e melhora parcial com analgésicos comuns. Antecedente de
episodios frequentes de epistaxe com melhora espontanea desde
a infancia, além de sintomas semelhantes em parentes de 1°
grau. Ao exame fisico apresentava estado geral ruim, pressao
arterial 89 x 45 mmHg, frequéncia cardiaca 94 bpm e afebril. A
oroscopia mostrou telangiectasias orais (Figura 1).

Figura 1 - Telangiectasias orais

A ausculta cardiaca revelou sopro sistdlico (3+/6+) em foco
pulmonar e foco mitral, com irradiagdo para linha axilar anterior.
A palpacdo abdominal profunda mostrou dor epigastrica sem
achados de visceromegalias. Os exames laboratoriais mostraram:
hemoglobina 6,3 g/dl, hematocrito 21,2% (volume corpuscular
médio 63 fl), plaquetas 267.000/mm?*, tempo de ativagdo de
protrombina 13,8 s (INR 1,15), tempo de tromboplastina parcial
ativada 32 s (ratio 1,06), ferritina 31 ng/ml e indice de saturagdo
de transferrina 5%. Os exames de func@o renal, hepatica,
tireoidiana, vitamina B12 e acido félico foram normais, assim
como as sorologias de hepatite B e C, HIV, sifilis, anticorpos
antinucleares, anti-cardiolipina e anti beta-2-glicoproteina. A
ultrassonografia abdominal com doppler mostrou trombose de
veiaporta e esplénica com sinais de transformagao cavernomatosa
e moderada quantidade de liquido livre intraperitoneal. Recebeu

tratamento com concentrado de hemacias, reposi¢do de ferro
e anticoagulagdo com heparina de baixo peso molecular. A
investigagdo adicional com angiotomografia de torax e abdome
evidenciou malformagdo vascular no aspecto anterior do lobo
superior esquerdo, com vasos ectasiados formando um shunt
arteriovenoso intrapulmonar, veia porta trombosada, ectasias
vasculares serpiginosas circunjacentes, veia esplénica e
mesentérica superior ndo caracterizadas, achados compativeis
com trombose e transformacdo cavernomatosa (Figura 2).

A malformagdo vascular pulmonar foi tratada
com angioembolizagdo. Também foi avaliada pela
otorrinolaringologia, sendo evidenciada ectasia septal em
fossa nasal direita, tratada com cauterizagdo. Recebeu alta com
remissdo dos sintomas e tratamento com rivaroxaban oral.
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Figura 2 - Malformagdo vascular no lobo superior pulmonar esquerdo, com vasos ectasiados formando shunt arteriovenoso
intrapulmonar (A). Ectasias vasculares serpinginosas circunjacentes a veia porta trombosada, configurando transformagao
cavernomatosa. Ectasia compensatoria da artéria hepatica propria. Veias esplénica e mesentérica superior nao identificadas

(trombose) (B, C, D)

DISCUSSAO

A THH ¢ uma rara displasia fibrovascular sistémica que se
apresenta através de alteracdes da camada muscular e lamina
elastica dos vasos sanguineos, levando a traumatismos e rupturas
espontaneas®. O diagnodstico ¢ clinico e radiologico com critérios
internacionais definidos como critérios de Curagao, representado
por pelo menos trés dos seguintes achados: epistaxe espontanea
e recorrente; telangiectasias mucocutaneas; envolvimento
visceral (malformacdes arteriovenosas pulmonares, cerebrais
ou hepaticas); e historia familiar de parentes de primeiro grau'.
A paciente apresentada relatou que diversos familiares (quatro
tios, um primo, dois irmaos e uma filha) também apresentavam
episodios de epistaxe sem causa ou tratamento especificos.

A THH ¢ uma doenca com um quadro clinico de perda
sanguinea cronica atribuivel as malformacdes vasculares,
principalmente, em trato respiratdrio superior, sendo a epistaxe
uma das manifestagdes mais comuns e precoce da doenga’. A
perda sanguinea cronica e sustentada origina déficit de ferro,
levando aanemia ferropriva®. Esse déficitde ferro estarelacionado
ao aumento do fator VIII da cascata de coagulagdo em pacientes
com a THH>. O fator VIII é uma das substincias responsaveis
pela cascata de coagulagdo e os seus valores aumentados
estdo associados com fendmenos tromboembolicos”'?. Esse
mecanismo explica a maior associacdo entre os fendmenos
tromboembolicos nos pacientes com a THH®.

A forma mais comum de acometimento hepatico na THH

¢ a malformacdo arteriovenosa hepatica. A presenca dessa
malformag¢do levaria ao quadro clinico variavel a depender
da localizag¢do do shunt, sendo representado por insuficiéncia
cardiaca de alto débito, isquemia biliar, hipertensdo portal,
encefalopatia portossistémica e isquemia intestinal'!. A paciente
deste relato apresentou trombose de porta, uma forma incomum
de apresentagdo hepatica da doenga, manifestada a partir de dor
epigéstrica intensa.

Diante da frequéncia dos sangramentos nasais, 0 manejo
da THH deve incluir o controle do sangramento, assim
como reposicdo de ferro e escolha de terapia anticoagulante
diante de episddios de tromboembolismo venoso (TEV)™2.
O manejo da epistaxe pode ser realizado por terapias tdpicas,
acido tranexamico oral, terapia sistémica antiangiogé€nica
(bevacizumab), dermatoplastia septal e, por ultimo, terapias
ablativas por otorrinolaringologistas, realizada neste caso. Além
disso, a terapia oral de reposi¢do de ferro mostra-se um meio
adicional para controle do risco de TEV, ja que o déficit de ferro
esta relacionado ao aumento do fator VIII que por sua vez esta
associado a fendmenos tromboembdlicos'.

A anticoagulagdo e a escolha do agente anticoagulante sao
grandes desafios diante dos riscos inerentes da doenga, como
os episodios de epistaxe espontanea e sangramento por MAVs.
Os agentes de escolha sdo heparina de baixo peso molecular e
varfarina, no entanto, novos estudos mostram a utilizacdo dos
novos anticoagulantes orais diretos (DOACs) como apixabana,
rivaroxabana e dabigatran. O risco de sangramento e o perfil de
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efeitos colaterais sdo os elementos balizadores para a decisdo
do agente de escolha, porém uma vez que ¢ uma doenga rara,
existem poucos dados na literatura sobre o uso de DOACs nos
pacientes com THH'. Atualmente, a decis@o de anticoagulagédo
mostra-se mais clara em pacientes com THH que apresentem
algum evento de TEV e naqueles que ainda ndo tiveram
evento trombotico mas também apresentam outra indicagao de
anticoagulacdo (ex: fibrilagdo atrial)"!5.

Em resumo, a THH ¢ uma doenga hereditaria rara e a
trombose deve ser lembrada como um achado importante. A
terapia com varfarina ¢ a mais tradicionalmente utilizada. Os
DOAC:s podem representar uma alternativa de tratamento mais
facil, mas a falta de grandes estudos faz com que esta prescri¢ao
seja uma decisdo que deve ser individualizada e o risco-beneficio
levado em conta na pratica clinica.
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