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Casos clinicos e rastreio familiar
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Resumo

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

Faz-se uma revisdo tedrica sobre a apresenta¢ao clini-
ca, abordagem diagnostica, terapéutica e prognostico
destas malformacoes vasculares. Estio 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.
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Abstract

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.
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Descrevem-se dois casos clinicos de malformagoes at-
teriovenosas pulmonares no contexto familiar de te-
langiectasia hemorragica hereditaria. A identificacao
das doentes implicou o rastreio familiar que permitiu
detectar malformagdes 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: Malformacdes 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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Introducéo

As malformagdes arteriovenosas pulmona-
res (MAVP), comunica¢Ges anormais di-
rectas entre ramos da artéria pulmonar e a
veia pulmonar sem capilares, sio uma en-
tidade rara, de etiologia, patogénese ¢ his-
téria natural nio inteiramente conhecidas.
Foram descritas pela primeira vez em 1897
por Churton' e, desde entdo, foram publi-
cados mais de 500 casos®. Na Clinica Mayo
documentaram-se 194 casos em 45 anos ¢
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. Sdo duas vezes
mais frequentes no sexo feminino®. Cerca
de 10% sao identificadas na infancia, 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 mutagdo a demonstram
fenotipicamente. A penetragdo média atin-
ge os 95% por volta dos 40 anos, mas é
apenas 62% aos 16 anos*.

Alocalizagao 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 mutagio 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 sao menos frequentes e podem
surgir em consequéncia de cirrose hepati-
ca, cirurgia ou traumatismo toracicos, es-
tenose mitral, actinomicose, xistosso-

DE PNEUMOLOGIA

Vol XIl N.°4 Julho/Agosto 2006



MALFORMAC OES ARTERIOVENOSAS PULMONARES = ASSOCIACAO A TELANGIECTASIA

HEMORRAGICAHER EDITARIA. CASOS CLINICOS E RASTREIO FAMILIAR
Diva Ferreira, Joana Amado, Raquel Duarte, José Almeida, Paulo Morgado, Teresa Shiang

miase, sindroma de Fanconi, carcinoma
metastatico da tiréide ou amiloidose sis-
témica'?.

Os doentes com THH e os seus familiares
devem ser rastreados para a presenca de
MAVP, pois estas malformagdes, associa-
das a motbilidade e mortalidade conside-
raveis quando nao tratadas, estdo presen-
tes em cerca de 15 a 35% dos doentes com
THH e em aproximadamente 35% dos fa-
miliares com THH, se existir pelo menos
um doente na familia com MAVP'. O pro-
tocolo ideal para a avaliacao de doentes
com suspeita de MAVP ainda nao foi esta-
belecido.

Apresentacao clinica das
malformacées arteriovenosas
pulmonares na telangiectasia
hemorragica hereditaria

As malformacodes vasculares associadas 2
THH podem surgir no pulmao mas também
na mucosa do nariz e boca, pele, cérebro e
tracto gastrointestinal. O diagnodstico defini-
tivo da doengca deve incluir pelo menos trés
dos quatro critérios seguintes: 1) epistaxes
espontaneas recorrentes; 2) telangiectasias
mucocutaneas multiplas; 3) malformagdes
arteriovenosas viscerais; 4) familiar em pri-
meiro grau com THH".

A apresentacio clinica das MAVP varia en-
tre auséncia de sintomas até doenca severa.
Cerca de 72% dos doentes referem sinto-
mas relacionados com a doenga, que sut-
gem habitualmente antes dos 20 anos. Os
sintomas relacionados com malformacdes
arteriovenosas pulmonares (MAVP) surgem
mais tardiamente, entre a 4.* e 6.* décadas
de vida'.

As MAVP estdo presentes em aproxima-
damente 15 a 35% dos doentes com THH'.

REVISTA PORTUG
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Medem entre um a cinco centimetros de
didametro e ocasionalmente podem atingir
dez centimetros. Acompanham-se de um
vaso de alimentacdo — feeding vessel — que
por sua vez pode apresentar dilatacio ou
alargamento aneurismatico localizado. Em
70% dos doentes sio unilaterais, multiplas
em 36% e podem surgir bilateralmente em
50%, com predileccao pelos lobos infe-
riores (50-70%)'¢. Pensa-se que a gravida-
de dos sintomas esteja directamente re-
lacionada com o numero e dimensio das
MAVP, e magnitude da frac¢do de shunt
intrapulmonar direito-esquerdo (artéria
pulmonar-veia pulmonar) que estas con-
dicionam'. Uma MAVP unica com didme-
tro inferior a 2 cm na telerradiografia to-
racica geralmente nio ¢ sintomatica. Se o
shunt for superior a 20% do débito cardiaco
ou se houver uma reducio de hemoglobi-
na superior a 5g/dL, o doente apresenta
cianose, hipocratismo digital e policitemia
evidentes”.

As epistaxes sao a manifesta¢ao mais comum
na THH (cerca de 90%) ¢ a queixa mais ha-
bitual nos doentes com MAVP'. Pode ocot-
rer diariamente ou apenas num episédio
mensal. Transfusoes sanguineas sao neces-
sarias em 10-30% dos doentes.

A dispneia surge em metade dos doentes
com MAVP e ¢ o sintoma pulmonar mais
frequente. Pode também surgir platipneia,
dispneia na posi¢do ortostatica e que alivia
com o decubito'. A ortodeoxia é a tradu-
¢do laboratorial da platipneia e correspon-
de a diminui¢ao da saturagdo periférica de
oxigénio em posi¢ao ortostatica.

As hemoptises, toracalgia e tosse sio sinto-
mas menos comuns'.

A hemorragia gastrointestinal ocorre em 15
a 30% dos doentes com THH. Surge habi-
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tualmente apés os 60 anos e, tal como as
epistaxes, pode ser causa de anemia em doen-
tes com MAVP'.

O envolvimento hepatico é raro, mas com
repercussoes hemodinimicas importantes
se o shunt intra-hepatico esquerdo-direi-
to causar insuficiéncia cardfaca de alto
débito. Estes doentes apresentam tipica-
mente uma pressao de encravamento da
artéria pulmonar e indice cardiaco eleva-
dos com resisténcia vascular pulmonar
normal®. Menos frequentemente pode
surgir hipertensio portal secundaria com
pressdo de encravamento da artéria pul-
monar normal e resisténcia vascular pul-
monar aumentada’.

O envolvimento neurolégico — enxaque-
ca, abcesso cerebral, acidente isquémico
transitério, acidente cerebrovascular, con-
vulsio, hemorragia intracerebral e suba-
racnéidea — é comum na THH (8-12%),
particularmente quando associado a his-
téria pessoal ou familiar de MAVP, e pode
ser a primeira manifestacio da doenca®.
As cefaleias tipo migraine estdo presentes
em 50% dos doentes, sem etiologia escla-
recida para esta associacdo. A emboliza-
¢ao paradoxal através de uma MAVP, ul-
trapassando os capilares pulmonares que
funcionam como filtros e alcancando o
sistema nervoso central, é o mecanismo
mais provavel dos abcessos cerebrais e
acidentes cerebrovasculares'. Estima-se
que as MAVP sejam a causa dos sintomas
neurolégicos em 2/3 dos doentes com
THH*. O risco de complica¢oes neurold-
gicas aumenta com a idade e o numero
de MAVP"# ¢ ¢ significativo quando o fee-
ding vessel excede 3 mm de diametro'.
Estes doentes tém um risco de 2%/ano
de sofrerem AVC, e 1%/ano de desen-
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volverem um abcesso cerebral. Alguns
autores recomendam o rastreio de mal-
formacoes arteriovenosas cerebrais em
todos os doentes com THH, independen-
temente do envolvimento pulmonar, ja
que em 11% destes a angiorressonancia
cerebral documentara a presen¢a de mal-
formacdes arteriovenosas cerebrais®’.

O exame fisico meticuloso permite detec-
tar sinais de THH em 75% dos doentes'.
As telangiectasias superficiais da pele e de
outras mucosas — ldbios, lingua, palato,
dedos, face, conjuntivas, tronco, bracos e
leitos ungueais — surgem habitualmente
mais tarde, que as epistaxes € sao também
muito frequentes, sendo o sinal fisico mais
importante nos doentes com MAVP*.
Podem ser auscultados sopros nas areas cor-
respondentes a MAVP em menos de meta-
de dos doentes. Sio caracteristicamente
mais intensos durante a inspiracio e com a
manobra de Muller (inspiracdo for¢cada com
a glote fechada apods expira¢io completa),
situagdes em que aumenta o retorno veno-
SO 20 torax’.

O hipocratismo digital e a cianose' sdo sinais
menos frequentes. Nos doentes com anemia,
a cianose pode nio se manifestar”.
Durante a gravidez, devido ao aumento
da sintese hormonal (esterdides), débito
cardiaco e volemia, pode ocorrer hemot-
ragia pulmonar por ruptura de MAVP,
com compromisso da saude fetal e ma-
terna. Assim, o diagnéstico pré-natal e
tratamento da mulher com MAVP no con-
texto de THH pode prevenir complica-
¢Oes materno-fetais com potencial risco
de vida'.

As principais manifestagdes clinicas das
MAVP estao resumidas no Quadro I e as suas
complicagdes no Quadro 1I.
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Quadro | - Sintomas e sinais de malformagdes arteriovenosas pulmonares

Sintomas e sinais

Incidéncia média (%)

Limites de incidéncia (%)

Doente sintomético
Epistaxes

Dispneia
Hemoptises
Telangiectasias
Sopro
Hipocratismo digital
Cianose
Associagdo a THH

72 44 -
59 29-79
53 32-7
1" 05-13
54 34-79
46 25-67
39 13-81
34 16-76
69 47-88

THH — telangiectasia hemorragica hereditaria

Adaptado de Gossage JR, Kanj G. Pulmonary arteriovenous malformations: A state of art review '

Quadro Il - Complicagdes associadas a malformacbes arteriovenosas pulmonares (MAVP)

Convulstes

Enxaqueca

Acidente isquémico transitdrio

Acidente cerebrovascular

Abcesso cerebral

Hipoxemia

Intolerancia ao exercicio

Hemotérax por ruptura de MAVP subpleural

Hemoptises por ruptura de MAVP parenquimatosa ou telangiectasia endobronquica

Hemoptise catamenial
Hipertens&o pulmonar
Insuficiéncia cardiaca congestiva
Policitemia

Anemia

Endocardite infecciosa

Adaptado de Gossage JR, Kanj G. Pulmonary arteriovenous malformations: A state of art review '

Abordagem diagnéstica

das malformacoes
arteriovenosas pulmonares

Deve pensat-se no diagndstico de MAVP em
doentes com uma ou mais das seguintes ca-
racteristicas: 1) telangiectasias mucocutaneas;
2) hemoptises; 3) estigmas de shunt direito-
-esquerdo — dispneia, hipoxemia, policitemia,
hipocratismo digital, cianose, embolia ou
abcesso cerebral; 4) um ou varios nédulos

REVISTA PORTUG

pulmonares na radiografia do torax; 5) fami-
liar com THH.

A radiografia do torax ¢ recomendada
como avaliacio inicial. Na maiotia dos doen-
tes com MAVP clinicamente importantes
apresenta alteracOes — hipotransparéncias ar-
redondadas, que podem ser lobuladas, de li-
mites bem definidos, habitualmente com um
a cinco centimetros de diametro, com som-
bras lineares adjacentes que correspondem
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a angiografia
pulmonar continua
a ser o exame
diagndstico de
eleicdo e é
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planeamento
terapéutico

Apesar de alguns
estudos sugerirem
ser o ecocardiograma
contrastado o meio
de diagndstico mais
sensivel na detec¢do
de MAVP, a
angiografia pulmonar
continua a ser o gold
standard no
diagndstico desta
patologia
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aos feeding vessels. Em 2/3 dos casos locali-
zam-se nos lobos infetiores'. Quando not-
mal, a radiografia do térax torna o diagnods-
tico de MAVP pouco provavel, mas nio
invalida o estudo adicional, sobretudo em do-
entes com outras caracteristicas sugestivas de
MAVP ou THH.

A angiotomografia computorizada (an-
gio-TAC) tordcica caracteriza melhor a es-
trutura das MAVP do que a radiografia con-
vencional, sendo um instrumento importante
no diagnéstico e definigao da anatomia vas-
cular da MAVP (95%). Estudos recentes afit-
mam que a avancada reconstrucao tridimen-
sional helicoidal da angio-TAC tem maior
sensibilidade em relagdo a angiografia pul-
monar, podendo mesmo ser suficiente para
o diagndstico's.

No entanto, a angiografia pulmonar con-
tinua a ser o exame diagnostico de elei¢do e
¢ indispensavel no planeamento terapéutico®.
Nao s6 identifica a MAVP, como também
define a angioarquitectura da rede vascular
pulmonar, util particularmente na programa-
¢do da embolizacio terapéutica.

A ressonancia magnética tem um papel limi-
tado comparativamente a tomografia com-
putorizada.

A oxigenagao esta afectada na maioria dos
doentes com MAVP, pois a frac¢io de débi-
to cardfaco que ultrapassa os capilares pul-
monares (fraccao de shunt) é supetrior a habi-
tual. A magnitude do shunt intrapulmonar
direito-esquerdo pode ser calculada pela de-
terminacao da pressiao de oxigénio no san-
gue arterial (PaO,) e pela saturagdo periférica
(SatO,) ap6s administragdo de oxigénio a
100% durante 15 a 20 minutos. Sempre que
a fraccdo de shunt for supetrior ao normal,
5%, ¢é necessaria investigagao adicional. Uma
alternativa a esta prova ¢ a medigao da PaO,
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e SatO, em ar ambiente. PaO, superior a 95
mmHg e SatO, superior a 96,5% excluem a
presenca de shunt significativo; PaO, inferior
a 85 mmHg e SatO, inferior a 96% sugerem
uma fracgiao de shunt supetior a 5%!". Este
método tem uma sensibilidade de 87,5% e
especificidade de 71,4%"°.

O ecocardiograma contrastado — Reali-
zado apos a injeccao de contraste (5-10 ml
de soro salino agitado, por exemplo), apre-
senta sensibilidade de 90 a 100% na detec-
cao de shunt intrapulmonar anormal' com
especificidade de 62% e valor preditivo ne-
gativo de 97%'"". Nao permite, no entanto,
a quantifica¢do ou descri¢do anatémica do
shunt. Na auséncia de shunt, as microbolhas
de ar rapidamente desaparecem na auricula
direita. Na sua presenca, estas mesmas mi-
crobolhas sdo visiveis na auricula esquerda
ao fim de 3-8 ciclos cardiacos®. F conside-
rado o teste ndo invasivo mais sensivel no
diagnéstico das MAVP'. O ecocardiogra-
ma transesofagico contrastado tem maior
sensibilidade do que o transtoracico na de-
tec¢do de shunt intrapulmonar e na monito-
rizagdo apds tratamento's.

Apesar de alguns estudos sugerirem ser o
ecocardiograma contrastado o meio de
diagnéstico mais sensivel na detecgio de
MAVP, a angiografia pulmonar continua a
set o gold standard no diagnéstico desta pato-
logia'®.

O cintilograma pulmonar de perfusio
também pode ser util, ainda que mais dis-
pendioso, no diagnéstico de MAVP. Os
macroagregados de albumina marcados
com ”™Tc injectados em veia periférica
irdo alcancar a circulacdo cerebral e renal
apos ultrapassarem os capilares pulmona-
res, na presenca de shunt intrapulmonar
anormal'.
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No teste de exercicio cardiopulmonar, os
doentes manifestam diminuicdo da toleran-
cia ao exercicio, com um consumo maximo
de oxigénio entre 61% e 73%!.

Nao existem estudos sistematizados sobre a
hemodinamica pulmonar no contexto de
MAVP. Pensa-se que na maioria dos casos a
pressao da artéria pulmonar seja normal ou
baixa, pois estas malformagdes vasculares
funcionam como circuitos de baixa resistén-
cia. Aproximadamente 10% dos doentes com
THH e MAVP apresentam hipertensio pul-
monar que pode ser subsequente ao envol-
vimento hepatico pela doenca. Pode surgir

hipertensao pulmonar ou agravamento da
previamente existente apés o tratamento de
MAVP'.

Pelo facto de a MAVP poder apresentar-se
como um noédulo solitario do pulmio na ra-
diografia toracica, a bidpsia aspirativa trans-
toracica pode desencadear um hemorragia
pulmonar. Assim, deve considerar-se esta pa-
tologia no diagnostico diferencial do nddulo
do pulmao e excluir MAVP antes da realiza-
¢io da pungio's.

Na Fig, 1 propde-se um algoritmo de abor-
dagem diagnostica e terapéutica na suspeita
clinica de MAVP.

Suspeita clinica de MAVP
Suspeita clinica de THH
Follow-up de MAVP
Follow-up de THH

Telerradiografia do térax anormal

Telerradiografia do torax

Telerradiografia do térax normal

efou Pa0, < 90 mmHg / Gasimetria arterial (ar ambiente) \ Pa0, < 90 mmHg

TAC helicoidal Normal

Anormal

v

Angiografia pulmonar

MAVP

v

Tratamento

MAVP improvavel

Fig. 1 — Algoritmo diagndstico e terapéutico na suspeita clinica de malformagdes arteriovenosas pulmonares

Adaptado de Khurshid |, Downie GH. Pulmonary arteriovenous malformation 2.
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Abordagem terapéutica

e prognéstico das malformacées
arteriovenosas pulmonares

Cerca de 25% das MAVP nao tratadas au-
mentam de dimensoes aproximadamente 0,3
a 2 mm/ano'. Estdao associadas a morbilida-
de e mortalidade consideraveis (Quadro I1II),
ainda que a histéria natural nao seja comple-
tamente conhecida. A taxa de mortalidade
em doentes nao tratados varia entre 0 e 15%,
conforme as séries, e tem sido relacionada
com acidente cerebrovascular, abcesso cere-
bral, hemoptises macicas, endocardite infec-
ciosa e hemotorax.

O tratamento das MAVP ¢ recomendado em
todos os doentes sintomaticos, desde que
tecnicamente possivel, nos doentes com
MAVP superiores a dois centimetros de dia-
metro ou com feeding vessels de calibre igual
ou supetior a trés milimetros"'*"*. O primei-

péutica de eleicdo, com eficacia entre 90% e
100% dos casos, com beneficios imediatos
(oclusdo), e superior a 85% na manutencao
da oclusio ap6s um ano, sendo a cirurgia uma
op¢ao menos utilizada'®.

A emboloterapia esta associada a menos
de 13% de complicagbes graves ¢ habi-
tualmente auto-limitadas — dor pleuritica
(a mais comum — 12%), bradiarritmias/
/taquiarritmias, embolizagdo gasosa tran-
sitoria, enfarte pulmonar, trombose ve-
nosa profunda, migracio distal do balao,
acidente cerebrovascular’. Nio ha casos
descritos de mortalidade decorrente da
técnica. A evolugdo a longo prazo é geral-
mente favoravel, ainda que em muitos
doentes nao seja possivel normalizar o
shunt intrapulmonar, dada a existéncia de
micromalforma¢Ses nao visualizadas ou
de dimensSes que nio permitam embo-

metdlicos é hoje em ro caso de embolizagdo com sucesso foides-  loterapia. As complicagdes a longo prazo
dia a abordagem crito em 1977. ap6s embolizagdo, mais frequentes em
terapéutica de A embolizagao transcateter das MAVP com  MAVP de grande calibre, sdo raras e in-
eleicdo balGes destacaveis de silicone ou com cwils  cluem: acidente cerebrovascular ou abces-
metdlicos ¢ hoje em dia a abordagem tera-  so cerebral em 2% dos doentes, recanali-
Quadro IIl - Mortalidade e morbilidade em doentes com malformagdes arteriovenosas pulmonares néo tratadas
< e Morbilidadet
Autor Casos ndo Mortagldade e mortalidade fo_llow-up
tratados (%) (%) (média de anos)
Yater, 1949 1 6 6 NR
Muri, 1955 48 12 14 NR
Stringer, 1955 49 1 13 NR
Gomes, 1969 19 3 3 6
Sluiter-Eringa, 1969 13 1 1 45
Dines, 1974 27 3 6 6
Puskas, 1993 4 0 3 10
NR - néo reportado. * morte por acidente cerebrovascular, abcesso cerebral, hemotdrax e hemoptise; * morbilidade associada a acidente cerebrovascu-
lar e abcesso cerebral.
Adaptado de Gossage JR, Kanj G. Pulmonary arteriovenous malformations: A state of art review .
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zacao de MAVP em menos de 1% dos ca-
sos, desenvolvimento de novas MAVP,
crescimento de novos feeding vessels, hiper-
tensdo pulmonar de novo ou agravamen-
to de preexistente e pleurisia quatro a seis
semanas ap6s embolizacio'.

A ressec¢do cirurgica esta indicada em
doentes cuja emboloterapia ndo foi eficaz,
ou que desenvolveram complica¢des apos
esta técnica, como seja hemorragia ou rup-
tura intrapleural de MAVP. Esta ainda in-
dicada nas lesGes nido passiveis de trata-
mento por emboliza¢io. A mortalidade que
tem sido publicada nas varias séries desde
1960 ¢é zero®.

Recentemente, a toracoscopia video-assisti-
da (VATS) tem sido utilizada na resseccao
de pequenas malformacoes®.
Recomenda-se um periodo de vigilancia sub-
sequente a técnica, com protocolos de actua-
cdo variaveis consoante as séries. Uma
sugestao mais consensual ¢ a reavaliacio ga-
sométrica anual com angio-TAC e ecocar-
diograma contrastado cada 3 a 5 anos.
Aconselha-se profilaxia antibidtica antes
de manipula¢bes dentarias ou procedi-
mentos cirdrgicos nos doentes com
MAVP!' para reduzir o risco de emboliza-
¢ido de abcessos. Concretamente, reco-
menda-se amoxicilina 3g PO 1 hora ou
2g EV 30 minutos antes do procedimen-
to; na crianga, a dose ¢ 50 mg/kg PO 1
hora antes. Em alternativa, é sugerido a
eritromicina 1g PO 1 a 2 horas, seguida
de 500 mg PO 6 horas ap6s a dose ini-
cial; na crianca, a dose inicial é 20 mg/kg,
e a posterior ¢ 10 mg/kg'’. Além disso, é
vivamente recomendado evitar farmacos
com propriedades anticoagulantes, antia-
gregantes plaquetarios, nomeadamente
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anti-inflamatérios nao esterdides, que
interfiram com a hemostase. No caso
particular da hemorragia da mucosa (na-
sal, gastrointestinal), ¢ recomendada a
administracao de acido aminocaproéico
(anti-fibrinolitico) e, nas mulheres, contra-
ceptivos orais (estrogénios e/ou proges-
terona)’t.

Um estudo® realizado no ambito do fo/low-
up das MAVP ap6s embolizagao terapéuti-
ca analisou as alteracdes encontradas no
ecocardiograma contrastado efectuado um
ano apods a técnica. Concluiu-se que em
mais de 90% os doentes mantinham sinais
de shunt intrapulmonar, mesmo em doen-
tes sem MAVDP, residuais na angiografia
pulmonar (cerca de 80%). Considerou-se
que isto pode reflectir a presenca de MAVP
residuais de infimas dimensoes ndo suscep-
tiveis de ser visualizadas na angiografia, ou
eventualmente menos provavel a reper-
tusao do feeding vesse/ embolizado. Estes
dados tém importantes implicacdes no fo/-
low-up e orientacao destes doentes. Este es-
tudo recomenda a comparacio do ecocar-
diograma contrastado, realizado um ano
ap6s a embolizagio terapéutica, com o an-
terior a técnica, de forma a valorizar even-
tuais discrepancias. Se houver alteragdes de
novo, entdo devera ser feito angio-TAC
toracico para localizacao da MAVP e pla-
near eventual angiografia para emboliza-
¢do terapéutica.

Casos clinicos e rastreio familiar

1. Mulher de 53 anos, nao fumadora e do-
méstica, foi referenciada a consulta de Pneu-
mologia para esclarecimento de alteragdes
na radiografia do térax realizada por rotina

(Fig, 2).
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Fig. 2 — Radiografia p6stero-anterior do térax — hipotrans-
paréncia nodular bosselada a periferia do terco inferior do
campo pulmonar direito.

Apresentava dispneia para grandes esfor-
¢os hd cerca de seis meses e epistaxes re-
correntes de pequeno volume desde a ju-
ventude, sintomas que nunca antes tinham

sido valorizados.

Como antecedentes patolégicos referia um
episédio mal esclarecido de meningite na
primeira infancia com sequelas — epilep-
sia, défice sensitivo-motor esquerdo e men-
tal ligeiros.

Como antecedentes familiares mencionou
a presenca de epistaxes, hemorragia gastro-
intestinal ou telangiectasias cutaneas de
forma isolada ou em associacdo no seu
progenitor (falecido), numa tia paterna (fa-
lecida), trés irmaos e uma sobrinha. Nos
trés irmaos, o diagnéstico de THH ja ti-
nha sido estabelecido.

Ao exame fisico identificaram-se telangiec-
tasias cutdneas dispersas pelo tronco, ciano-
se central e das extremidades; sem hipocra-
tismo digital ou alteracSes a auscultacio
cardiaca e pulmonar.

A gasimetria arterial evidenciou hipoxemia e
hipocapnia em ar ambiente — PaO_: 49,4
mmHg, SatO: 86,9%, PCO,: 33 mmHg, pH:
7,44, HCO, : 23,3 mmol/L.

Realizou-se tomografia computorizada tora-
cica para melhor caracterizagio das altera-
¢Oes radioldgicas (Fig. 3) e angiografia pul-

A A |

Fig. 3 — Tomografia computorizada do térax — A) Formagdes tubulares entre 0 segmento posterior do lobo superior direito € 0 segmento apical do lobo
inferior; B) Outra formacg&o nodular no segmento dpico-posterior do lobo superior esquerdo; C) Uma formagao nodular de menores dimensdes na base
pulmonar esquerda.
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monar que confirmou a presenga de malfor-  Foi submetida a duas sessdes de emboliza-
magdes arteriovenosas pulmonares bilaterais  ¢do arterial pulmonar com introdugio e in-
(Figs. 4 ¢ 5). suflacio de baldes destacaveis de silicone
A tomogratia computorizada cranio-encefa-  (Figs. 7 e 8).

lica excluiu a presenca de malformacdes ar-  Documentada melhoria sintomatica e gasi-
teriovenosas cerebrais (Fig. 6). métrica (PaO: 65,4 mmHg, SatO: 96%,

A B

Fig. 5 — Angiografia pulmonar selectiva com subtracgéo a direita (A) e & esquerda (B)
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Fig. 7 - Embolizagdo com baldo destacavel de silicone da
malformagao arteriovenosa pulmonar a esquerda

PCO,: 37,5 mmHg, pH: 7,42, HC03: 243
mmol/L) apds a emboloterapia.

Fig. 6 — Tomografia computorizada cranio-encefalica — Atrofia © d1agf’1 O,SUCO. de td"“ng? cctasia hemorragica
cortical parietal direita associada a lesGes hipodensas na hereditaria foi estabelecido em presenca de

coroa radiada e cpsula externa adjacentes. Repuxamento  epistaxes espontineas recorrentes, telangiectasias
do corpo do ventriculo lateral homolateral cutineas, MAVP e histéria familiar da doenca.

A
Fig. 8 — Angiografia pulmonar selectiva com subtrac¢do de controlo apés embolizagao a direita (A) e a esquerda (B)
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2. Mulher de 36 anos, nio fumadora, em-
pregada em café, com marido consanguineo
— primo direito, e prima de mulher com THH
e MAVP identificadas (caso clinico 1); foi
convocada para rastreio destas patologias em
consulta de Pneumologia.

Apresentava epistaxes espontaneas recorren-
tes de pequeno volume desde a adolescén-
cia, sintomas que nunca antes tinham sido
valotizados.

Como antecedentes patolégicos referia ce-
faleias tipo migraine, sendo ja seguida em con-
sulta de Neurologia.

Como antecedentes familiares mencionou o
diagnostico de THH em familiares, incluin-
do o pai, ja estabelecido, alguns com MAVP.
Ao exame fisico identificaram-se telangiecta-
sias cutaneas nos labios e lingua, sem sinais
de dificuldade respiratoria, hipocratismo di-
gital ou altera¢des a auscultagdo cardiaca e
pulmonar. Estabelecido entdo o diagnéstico
de THH atendendo aos critérios clinicos:
epistaxes recorrentes + telangiectasias + fa-
miliar com THH.

A gasimetria arterial revelou-se normal em
ar ambiente. Realizou também radiografia
do térax (Fig. 9) e tomografia computori-
zada toracica (Fig. 10) que ndo mostraram
alteracbes. Dada a historia de cefaleias tipo
migraine ¢ o diagnostico de THH, optou-
-se pela realizacdo de angio-ressonancia
magnética cerebral que revelou presenca

de sequelas de lesao vascular isquémica, na

Fig. 10 — Tomografia computorizada do torax — Sem alteragdes
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provavel dependéncia de embolizagdo pa-  rectalocalizagdo anatémica da MAVDP, efec-
radoxal. Para investigar a presenca de tuou angiografia pulmonar, que confirmou
MAVP como etiologia, realizou um eco- a presen¢a de malformagio arteriovenosa
cardiograma transtoracico contrastado que  pulmonar no segmento medial do lobo mé-
revelou presenca de shunt intrapulmonar, dio (Fig. 11).

posteriormente identificado ao nivel das  Foi submetida a uma sessio de embolizagao
veias pulmonares direitas no ecocardiogra-  arterial pulmonar através de coils ICD (plati-
ma transesofagico contrastado. Para cor-  nium) (Figs. 12 ¢ 13).

A

Fig. 12 — Embolizagdo com coils ICD (platinium) da malformagao arteriovenosa pulmonar & direita
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A B

Fig. 13 — Angiografia pulmonar selectiva de controlo apés embolizacéo a direita sem subtracgéo (A) e com subtracgao (B)

Procedeu-se a0 rastreio da THH, nomeada- Nenhum dos elementos tinha sido rastrea-
mente do seu envolvimento pulmonar,emvinte ~ do. O plano de rastreio incluiu histéria clini-
individuos adultos desta familia (Fig. 14). ca, exame fisico, gasimetria arterial, radiogra-

*

mulher / homem nao estudados com malformagdes arteriovenosas pulmonares

*k

OO mulher / homem estudados, sem doenca caso descrito
OB . iher / homen estudados, com THH X submetido a emboloterapia
/ falecidos

Fig. 14 — Arvore genealdgica da familia estudada
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fia e tomografia computorizada toracicas.
Corroborou-se o diagnéstico de THH em 7
familiares, tendo sido confirmada a presen-
ca de MAVP em 4 destes. Procedeu-se a
emboloterapia com baldo de silicone em dois
doentes, com coils numa doente, e, no outro,
optou-se por manter a vigilancia clinica e
radiologica, pois a técnica nao foi possivel,
atendendo as dimensoes diminutas da MAVP.
Os quatro doentes com MAVP mantém-se
em vigilancia na consulta de Pneumologia.
Procedeu-se a avaliagdo gasimétrica ao pri-
meiro més apos emboloterapia e planeia-se
a reavaliacdo gasimétrica anual e por ecocar-
diograma contrastado e angio-T'AC cada trés
a cinco anos.

Os outros doentes, em que foi excluido o
envolvimento pulmonar, tiveram alta da con-
sulta de pneumologia, tendo sido referencia-
dos aos seus médicos de familia.

Comentadrios

As malformacoes arteriovenosas pulmona-
res (MAVP) associadas a telangiectasia he-
morragica hereditaria (THH) podem ser le-
soes clinicamente silenciosas que causam
morbilidade subita importante ou mesmo a
morte. A suspeita diagnostica na presenca
de historia familiar ou de sintomas e sinais
sugestivos da doenca deve ser confirmada
para que as MAVP possam ser atempada-
mente identificadas e tratadas. A triade clas-
sica de dispneia de esforgo, cianose e hipo-
cratismo digital deve alertar o clinico para a
possibilidade de MAVP. Esta recomendada
a realizacdo de tomografia computorizada
contrastada/angiorressonancia magnética
cerebral para despiste de malformagdes vas-
culares cerebrais®.

Nos casos descritos, as lesdes hipodensas
cerebrais podem corresponder a complica-
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¢Oes neurologicas associadas a embolizagao
paradoxal. No passado, teria sido oportuno
valorizar sinais, sintomas e historia familiar
de THH se, com isso, se tivesse evitado a
morbilidade descrita.

O rastreio familiar realizado permitiu a iden-
tificacio de dois casos assintomaticos de
MAVP. Espera-se que a identificacdo destas
malformacées vasculares, o seu tratamento
e avigilancia subsequente possam evitar com-
plicagcdes potenciais associadas.

Para a rapida exclusao de MAVDP, sio neces-
sarios testes de rastreio simples, de baixo
custo e facilmente acessiveis, com uma sen-
sibilidade a volta de 100%. Com base em
dados publicados e experiéncias locais, dife-
rentes unidades utilizam a oximetria, gaso-
metria arterial, oxigenaciao a 100%, ecocar-
diograma contrastado, angio-TAC toracico
ou combinac¢io destes métodos, mas nio ha
consenso.

Naio existe um protocolo estabelecido de
rastreio de MAVP e de vigilancia ap6s o
diagnostico e tratamento, pelo que o algo-
ritmo de estudo que foi utilizado nio ¢
mais do que uma proposta de actuagao. O
intervalo de vigilancia correcto ¢ desconhe-
cido. Dado o desenvolvimento de lesoes
ao longo de um perfodo entre 2 ¢ 3 anos, é
recomendada a reavaliacio com esta pe-
riodicidade®.

Serdo necessarios estudos prospectivos alat-
gados para estabelecer a melhor forma de
abordagem da doenga.
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