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A telangiectasia hemorrégica hereditaria (THH) € uma doenca autossdmica dominante causada
por mutactes nos genes ENG, ACVRL1 e SMADA4, que participam da regulacdo da angiogénese.
Costuma ser assintomatica na infancia, e cursa com consequéncias graves de forma precoce em
alguns pacientes. Pode ser diagnosticada por testes genéticos ou critérios de Curacao, 0s quais
s80: epistaxe recorrente e espontanea; telangiectasias mucocutaneas em locais caracteristicos;
teleangiectasias gastrointestinais ou malformacbes arteriovenosas cerebrais, pulmonares,
espinhais ou hepéticas, familiares de 1° grau com THH. Seu tratamento é guiado pelas
manifestagdes clinicas do paciente. O objetivo desse relato € descrever um caso de THH com
manifestagbes pulmonares graves. O trabalho foi aprovado no CEP sob CAAE"1l anos,
feminino, encaminhada ao servico de pneumologia pediétrica apresentando quadro progressivo
de cianose e dispneia aos esforcos iniciado com 7 anos, presenca de telangiectasias mucocutaneas
bem como epistaxe recorrente desde 9 anos, aém da identificacdo de malformagdes
arteriovenosas pulmonares bilaterais, do tipo difusa, cerebrais e shunt arterioportal hepético.
Redlizado diagnodstico de THH através da presenca de 3 dos 4 critérios de Curacao. Foi
submetida & embolizac8o percutdnea pulmonar por equipe de radiologia intervencionista, com
resposta clinica parcial. Optou-se por conduta expectante nas lesdes hepaticas e cerebrais por
serem assintométicas. Paciente recebeu alta com suplementacdo de oxigénio domiciliar e segue
em acompanhamento pelo servico."""a epistaxe € a manifestacdo mais comum da THH,
geralmente presente desde a infancia, mas de forma leve e sem repercussdes clinicas
significativas na populagdo pediatrica, similar ao caso. Em relaco as malformagdes vasculares,
as pulmonares s&o mais frequentes e ha indicacdo de tratamento por embolizacdo percuténea,
padréo ouro, se presenca de artéria nutridora com didmetro maior que 3 mm, mesmo se paciente
assintomatico, sendo este um procedimento eficaz e seguro inclusive em criangas. Sabe-se que
sua eficacia é menor em malformagdes do tipo difusa, sendo esse tipo 0 presente na paciente agui
relatada. O procedimento pode ser repetido quando a resposta inicial for insatisfatéria e se forem
detectadas recorréncia ou novas lesdes. O tratamento cirdrgico deve ser considerado em casos
refratérios e quando a anatomia vascular ndo for favoravel a embolizac8o, sendo o transplante
pulmonar a excegdo. No caso das malformacgdes cerebrais, a abordagem é realizada apenas em
lesdes de alto risco, ndo compativel com o caso. a THH é uma doenca geralmente assintomatica
na infancia, mas que pode trazer graves repercussdes clinicas desde os primeiros anos de vida,
sobretudo se houver presenca de malformacfes arteriovenosas. Seu diagnostico precoce é
importante para que se obtenha melhora de qualidade de vida e progndstico destes pacientes.
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