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Introduciao

A sindrome de Osler-Weber-Rendu (SOWR) ou telangiectasia hemorragica
hereditaria (THH) ¢ uma doenca autossdmica dominante, com estimativa de prevaléncia de
1/5.000, caracterizada por multiplas malformagdes arteriovenosas (MAVs) e
telangiectasias. A sua patogénese resulta de uma sequéncia anomala no gene ENG no
cromossomo 9, resultando em alteracao da lamina eléastica e camada muscular da parede dos
vasos sanguineos, 0 que os torna mais vulneraveis a traumatismos e rupturas espontaneas

(Araujo-Gomes et al.,2024; Meyer et al., 2018).

A SOWR pode ser diagnosticada por meio de um escore de probabilidade
denominado critérios de Curagao, os quais auxiliam no reconhecimento de achados clinicos
menos comuns que a epistaxe, permitindo o diagnodstico precoce em individuos com
manifestagdes menos classicas, mas potencialmente graves como as MAVs pulmonares.
Assim, quando ha 3 critérios, o diagnostico ¢ definitivo, 2 critérios € provavel e 1 critério,
trata-se de diagnodstico possivel. Os critérios sdo: presenca de epistaxe espontinea e
repetida; presenga de lesdes viscerais como telangiectasia gastrointestinal ou malformagao
vascular pulmonar, hepatica, cerebral ou espinhal; presenca de telangiectasia mucocutanea

em localizacao tipica e historico familiar de primeiro grau (Moraes et al., 2023).

A maioria das complicagdes clinicas dessa sindrome esta relacionada a Malformagoes
arteriovenosas pulmonares (MAVP) com shunt arteriovenoso direita-esquerda, presente em
até¢ 50% dos pacientes com essa sindrome, desses em 30% dos casos sao multiplas, em 10%

sao i i estdo, geralmente, localizadas nos lobos inferiores.

V) ¢ uma comunicacao anormal que ocorre entre as

as veias, cO ito capilar entre elas. As complicagdes da MAV
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sdo graves envolvem seu rompimento,

gerando hipoxemia, hemoptise e hemotdrax com risco de vida. (Salibe-Filho et al., 2023)

Nesse contexto, o objetivo deste trabalho ¢ relatar um caso de malformacao
arteriovenosa pulmonar em paciente com Sindrome de Osler-Weber-Rendu, com o intuito
de discutir aspectos diagnosticos e a importancia do reconhecimento clinico e do manejo

adequado.
Métodos

O presente estudo trata-se de um estudo observacional descritivo, do tipo relato de
caso, baseado na analise de prontuario de uma paciente atendida e acompanhada no Centro
de Referéncia Multiprofissional em Doengas Raras. A paciente foi selecionada por
apresentar quadro clinico compativel com MAV pulmonar associada a Sindrome de Osler-
Weber-Rendu. Foram coletados dados de historico clinico, exame fisico, exames de
imagem, conduta e evolugdo clinica. Esse relato foi aprovado pelo Comité de Etica em
Pesquisa da Afya Paraiba, sob o nimero CAAE 89318825.0.0000.5178, com o Termo de

Consentimento de Uso de Dados (TCUD) devidamente assinado.
Resultados e Discussio

Paciente, sexo feminino, 22 anos, portadora da Sindrome de Osler-Weber-Rendu,
residente em regido metropolitana, com histdrico de atendimentos em multiplos servicos de

satide no ano de 2025 devido a hipoxemia cronica.

Em abril do ano em questdo, a paciente foi atendida em servigo de pronto atendimento
e, durante a triagem, foi registrado o uso habitual de oxigénio domiciliar, apresentando
saturacdo periférica de 77% e frequéncia cardiaca de 120 bpm, com historico prévio de
alteracdes pulmonares. Ao exame, encontrava-se em bom estado geral, anictérica e

cianotica. Em julho de 2025, apresentou mal-estar e desconforto respiratdrio,

frequéncia cardiaca de 110 bpm e saturagdo de oxigénio de 80%, com hipoxemia importante
em repouso. Foram solicitados exames laboratoriais, gasometria arterial e

eletroca de observacao clinica por até 24 horas.

ovamente atendimento em uma unidade de pronto
¢do de 76% e pressao arterial de 90/70 mmHg,

duta incluiu cateter nasal licitacdo de gasometria arterial e exames
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Raras, a investigagdo clinica revelou dispneia e hipoxemia cronica, com saturagdo de 70%
e frequéncia cardiaca de 126 bpm com historico consolidado de malformagdes
arteriovenosas pulmonares (MAVs), ao exame fisico, presenca de baqueteamento digital e
cianose em extremidades. Ademais, havia relato de acompanhamento pelo CAPS por

apresentar sofrimento mental, crises de ansiedade e episddios de auto agressividade.

A angiotomografia (angio-TC) de torax realizada previamente confirmou a imagem
de multiplas MAVs bilaterais, predominando nos lobos inferiores, ecocardiograma com
prolapso mitral competente e fungdo biventricular preservada e TC de cranio sem

alteracoes.

Diante do quadro clinico, a conduta médica consistiu em solicitar ecocardiograma,
tomografia de torax e espirometria, além de encaminhamento para psiquiatria, psicologia,
nutricdo e cardiologia. Ressalta-se, também, que a paciente faz uso intermitente de
oxigenoterapia domiciliar € permanece em acompanhamento no Centro de Doencas Raras,

aguardando intervencdo hemodinamica para tratamento das MAVs pulmonares.

Malformagdes arteriovenosas sao mais comumente encontradas na sindrome de
Osler-Weber-Rendu, sendo raro seu aparecimento de cardter secundario e
em grande parte dos pacientes ¢ assintomatica, mas, quando esses shunts excedem 25%
do volume total de sangue, pode, surgir dispneia, cianose, baqueteamento digital e sopros
extracardiacos e em alguns casos
pode cursar com hipoxemia, dor tordcica, epistaxe, acidentes vasculares encefalicos
(AVE) e ataques isquémicos transitorios (AIT). Dentre os sintomadticos, cerca de 10% deles
apresentam triade de dispneia, baqueteamento digital e cianose, achados encontrados na
paciente do caso relatado, sendo que por volta de 60% deles irdo apresentar intolerancia ao
exercicio e dispneia em idades mais elevadas (Aratjo-Gomes et al., 2024; Paulino et al.,

2023).

No tocante a exames complementares, a presenca de achados radioldgicos na
tomografia de torax com contraste compativeis com malformagdo ateriovenosa pulmonar

(MAVP) ¢ ouro para o diagnostico dessas malformagdes, bem como a

m contraste (ETC) ¢ uma importante modalidade
atrio esquerdo apos o terceiro batimento sugere

(Salibe-Filho et al.,
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molas ou dispositivos de oclusdo tornou-se a terapia padrdo, dado o menor impacto na
morbimortalidade agregado pela interven¢do. De acordo com as diretrizes, esse tratamento
deve ser considerado quando a artéria nutridora for igual ou maior que 2 mm, além de
apresentar caracteristicas de embolia paradoxal ou hipoxemia sintomdatica. No manejo do
paciente, a oxigenoterapia de longa duracdo ¢ utilizada para melhorar a hipoxemia,
principalmente quando a membrana alveolocapilar estd comprometida. Entretanto, nas
MAVP, a indicagao ¢ mais baseada nos sintomas do que na saturacao periférica de oxigénio,
uma vez que seu efeito ¢ limitado devido ao shunt direto (Aratjo-Gomes et al., 2024;

Paulino et al., 2023; Salibe-Filho et al., 2023).
Consideracoes Finais

O caso ilustra a complexidade clinica e psicossocial de uma paciente com doenca
vascular pulmonar rara, ressaltando a importancia da suspei¢do precoce em jovens com
Sindrome de Osler-Weber-Rendu com boa anamnese e exame fisico minucioso, bem como
exame contrastado de pulmao e coragdo para detec¢do das MAVs precocemente, visando
evitar a peregrinacdo da paciente nos servigos de saude. Além disso, evidencia a necessidade
de acompanhamento multiprofissional e seguimento continuo em centro especializado, a

fim de otimizar o manejo clinico e a qualidade de vida da paciente.
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