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Resumo Abstract

As malformacdes arteriovenosas pulmonares sao ra-
ras e mais de metade dos casos surgem em associagao
a telangiectasia hemorragica hereditaria.

Faz-se uma revisdo teorica sobre a apresentacgao clini-
ca, abordagem diagnostica, terapéutica e prognostico
destas malformacoes vasculares. Estao associadas a
morbilidade e mortalidade consideraveis, pelo que se
preconiza o seu tratamento, assim como o rastreio dos
familiares directos quando se identificam malforma-
¢Oes arteriovenosas pulmonares num doente com te-
langiectasia hemorragica hereditaria. Ainda nao exis-
tem estudos prospectivos que estabelecam o melhor
plano de estudo do doente e seus familiares.

Pulmonary arteriovenous malformations are a rare
disorder associated to hereditary hemorrhagic telan-
giectasia in over 50 % of the cases.

Clinical presentation, diagnostic work-up, therapeutic
options and prognosis are reviewed by the authors. Pul-
monary arteriovenous malformations are known to have
considerable morbidity and mortality, their treatment
being advisable as well as their screening among family
members, especially if the index case is diagnosed with
both pulmonary arteriovenous malformations and here-
ditary hemorrhagic telangiectasia. To this moment pros-
pective studies establishing the best diagnostic work-up
for the patients and their families are lacking;

"Interna complementar de Pneumologia

2 Assistente Hospitalar de Pneumologia

3 Assistente Hospitalar de Radiologia

¢ Assistente Graduada de Pneumologia
Centro Hospitalar de Vila Nova de Gaia

Correspondéncia: Diva de Fétima Gongalves Ferreira, Rua Conceigdo Fernandes
4434-502 Vila Nova de Gaia
E-mail: divafferreira@sapo.pt

REVISTA PORTUGUESA DE PNEUMOLOGIA 383

Vol XII N.°4 Julho/Agosto 2006



MA[.FQRMACOFS ARI F.RIQVF.NOSAS PULMONARFS - ASS,OCIA(;AQ A TELANGIECTASIA
HEMORRAGICAHER EDITARIA. CASOS CLINICOS E RASTREIO FAMILIAR
Diva Ferreira, Joana Amado, Raquel Duarte, José Almeida, Paulo Morgado, Teresa Shiang

Descrevem-se dois casos clinicos de malformacdoes at-
teriovenosas pulmonares no contexto familiar de te-
langiectasia hemorragica hereditaria. A identificacao
das doentes implicou o rastreio familiar que permitiu
detectar malformacGes arteriovenosas pulmonares em
dois familiares e excluir o envolvimento pulmonar em
quatro familiares com a doenca.

Rev Port Pneumol 2006; XII (4): 383-399

Palavras-chave: Malformagdes arteriovenosas pulmo-
nares, telangiectasia hemorragica hereditaria, emboli-
7aGao.

The authors report two pulmonary arteriovenous mal-
formations cases in a family with hereditary hemor-
rhagic telangiectasia. Patient’s diagnosis led to family
screening which resulted in the identification of pul-
monary arteriovenous malformations in two family
members and pulmonary disease exclusion in four pa-
tients previously known to have hereditary hemorrha-
gic telangiectasia.

Rev Port Pneumol 2006; XII (4): 383-399

Key-words: Pulmonary arteriovenous malformations,
hereditary hemorrhagic telangiectasia, embolization.
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Introducéio

As malformagdes arteriovenosas pulmona-
res (MAVP), comunicagdes anormais di-
rectas entre ramos da artéria pulmonar e a
veia pulmonar sem capilares, sio uma en-
tidade rara, de etiologia, patogénese ¢ his-
toria natural ndo inteiramente conhecidas.
Foram descritas pela primeira vez em 1897
por Churton' e, desde entio, foram publi-
cados mais de 500 casos®. Na Clinica Mayo
documentaram-se 194 casos em 45 anos e
estimou-se a incidéncia em 4,3 casos no-
vos/ano'?.

As MAVP tém uma incidéncia de 2-3 por
100 000 habitantes, sendo maior em algu-
mas ilhas da Dinamarca, na Holanda e em
certas regides de Franca. Sao duas vezes
mais frequentes no sexo feminino®. Cerca
de 10% sao identificadas na infincia, veri-
ficando-se um aumento progressivo da in-
cidéncia até a 5-6.* décadas de vida'.
Aproximadamente 65 a 70% destas malfor-
magdes vasculares sdo de natureza congé-
nita, estando associadas a sindroma de
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Rendu-Osler-Weber ou telangiectasia he-
morragica hereditaria (THH)'. E uma
doenca autossémica dominante, de pene-
tracdo incompleta, pois nem todas as pes-
soas que herdam a muta¢ido a demonstram
fenotipicamente. A penetracio média atin-
ge 0s 95% por volta dos 40 anos, mas ¢
apenas 62% aos 16 anos*.

Alocalizagdo genética verifica-se no cromos-
soma 9 (9q 33-34 ou OWR-1) em algumas
familias — THH tipo 1 (THH1), e no cro-
mossoma 12 (12q ou OWR-2) noutras —
THH tipo 2 (THH2)*. Na maior parte das
familias, envolve a mutacao do gene da pro-
tefna endoglina, que desempenha um papel
na reparacao tecidular e angiogénese.

E identificada tipicamente pela triade de te-
langiectasia, epistaxes recorrentes e historia
familiar.

As formas de MAVP secundarias ou ad-
quiridas sio menos frequentes ¢ podem
surgir em consequéncia de cirrose hepati-
ca, cirurgia ou traumatismo toracicos, es-
tenose mitral, actinomicose, xistosso-
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