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Ozet

Rendu-Osler-Weber Hastalig1 (herediter hemorajik telenjiyektazi) otozomal dominant familyal angiyogenezis hastalig1 olup; viseral
organlar ve santral sinir sisteminde vaskiiler malformasyonlar, ¢cok sayida dermal, mukozal, viseral telenjiyektaziler ve bunlara eslik
eden tekrar eden kanamalar ile karakterizedir. Epistaksis en sik goriilen kanama olup gastrointestinal sistem kanamasi, hematiiri ve
hemoptizi de goriilebilir. Kapiller yatag: atlayan arteriyo-vendz malformasyonlar yaygindir (gastrointestinal, pulmoner, norolojik).
Klasik herediter hemorajik telenjiyektazide klasik ticlii; telenjiyektazi, rekiirren epistaksis, aile dykiistidiir. Hastalar tekrarlayan burun
kanamalari, serebrovaskiiler olaylar, gastrointestinal sistem kanamasi, perikardiyal effiizyon-tamponad, miyokardial iskemi, hemoptizi,
hemotoraks, paradoksal emboli, senkop gibi bir¢ok klinik tablo ile acil servislere bagvurabilirler. Biz bu olguyla Rendu-Osler-Weber
hastalarinin klinik basvuru ve acil servis yonetimi konusunda acil hekimlerini bilgilendirmeyi amacladik.

Anahtar kelimeler: Rendu osler weber, acil servis
PRESENTATION OF A RENDU-OSLER-WEBER PATIENT TO EMERGENCY DEPARTMENT

Summary

Rendu-Osler-Weber disease (hereditary hemorrhagic telangiectasia) is an autosomal dominant familial angiogenesis disorder which
presents with the clinical consequences of vascular malformations in mucocutaneous tissues, visceral organs and central nervous system.
The disorder is characterized with multiple dermal, mucosal, visceral telengiectasies and accompanying bleeding. Bleeding mostly
presents with epistaxis but gastroenteric, urinary or airway bleeding may also occur. Arteriovenous malformations which cause capillary
bypass are quite frequent (gastrointestinal, pulmonary, neurologic). Classical triad is telengiectasy, recurrent epistaxis and family history.
Patients may present in many different forms such as recurrent epistaxis, cerebrovascular events, gastrointestinal bleeding, pericardial
effusion or tamponade, myocardial ischemia, haemoptysis, haemothorax, paradoxical emboli, and syncope. We report a case of
uncommon clinical manifestation and management of Rendu-Osler-Weber patient who was admitted to emergency department.
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Giris

Rendu-Osler-Weber (ROW) Hastalig1 (herediter hemorajik
telenjiyektazi (HHT)) sistemik otozomal dominant familyal
angiyogenezis hastalig1 olup; mukokutandz dokular, viseral
organlar ve santral sinir sisteminde vaskiiler
malformasyonlarla sonuclanir®. Bu, organ sistemlerinde
burun kanamasi ve gastrointestinal sistem (GIS)
kanamasindan iskemik serebrovaskiiler olaylara kadar
genis bir yelpazede klinik tablolara neden olur. Klasik
iicli; aile oykiisi, telenjiyektazi (en sik oral ve nasal
mukosa), rekiirren epistaksis (2) olup, %10-30 hastada
epistaksise bagl kan transfiizyonu gerekli olabilir®. GiS
kanamas1 %40 tan fazla oranda yasamin 5-6. dekadinda
goriilmeye baglar @. Kanamalar agrisiz olup mide ve
duodenumdaki arteriyovendz malformasyonlu (AVM)
bolgelerden kanar®©. Portal ve hepatik sistem arasindaki
sant sonucu hepatik ensefalopati ve portal hipertansiyon
gelisebilir®?. Akcigerde AVM’lara bagli sag-sol sant ve
hipoksi olusabilir. Yasam1 tehdit eden hemoptizi ve
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hemotoraks geligebilir®®. Gegici iskemik atak, paradoksal
embolizm, hemoraji (subaraknoid, intraserebral), abse,
nobet goriilebilir®. Pulmoner AVM’li hastalarm 1/3 tinde
iskemik olay gortiliir. Ayrica %5-10 septik emboli ve abse
geligebilir®19,

Yaptigimiz literatiir taramasinda ROW hastaliginin acil
servis (AS) prezentasyonu ve koroner angiyografi sonrast
dalak- renal infarkt gelisimi ile ilgili bilgiye rastlamadik.
Biz koroner angiyografi sonrasi renal ve splenik infarkt,
pulmoner AVM’e bagl paradoksal serebral emboli gelisen
ROW hastasini sunduk.

Olgu sunumu

Otuz yedi yasinda erkek hasta siddetli kiint karin agrisi
ile acil servise bagvurdu. Aile hikayesinde herhangi bir
ozellik yoktu. Ozgecmisinde akut miyokard enfarktiisii
nedeniyle 2 giin once streptokinaz tedavisi aldigi ve
herhangi bir komplikasyon gelismeden taburcu edildigi
ogrenildi. Acil servise bagvurmadan iki saat dnce ayni
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merkezde kontrol i¢in yapilan koroner angiyografisinin
normal oldugu ve angiyografi sonrasi karin agrisinin
basladig1 6grenildi. Vital bulgulart TA: 130/70 mmHg,
nabiz: 92/dk, solunum sayist: 16/dk, ates 36.5°C, oksijen
saturasyonu %98 olarak tespit edildi. Fizik muayene de
(FM) batin sol iist ve alt kadranda hassasiyet diginda diger
sistem muayeneleri normal olarak saptandi. Yapilan
tetkiklerinde beyaz kiire sayis1 12100 (109/L), glikoz 104
mg/dl, kreatinin 2.2 mg/dl, LDH 2299 IU/L olup diger
tetkikleri (kanama profili, karaciger fonksiyon testleri,
idrar tetkiki vb.) ve ilk batin ultrasonografisi (USG) normal
olarak degerlendirdi. Karin agrisinin siddetli olarak devam
etmesi, USG ve diger tetkiklerinde karin agrisini
aciklayacak sebep tespit edilememesi nedeniyle yapilan
abdominal kontrasth bilgisayarli tomografide (BT) dalakta
iki adet ve sol renal bolgede bir adet iskemi ile uyumlu
bulgular tespit edildi. Ayrica sag akciger (AC)
posterobazalde yaklagik 5 cm boyutlarinda AVM ile
uyumlu goriiniim tespit edildi. Genel cerrahi servisine
yatirilip izleminde karin agrilar1 gerileyen hastada yedi
giin sonra bilin¢ bulaniklig1 ve sag tarafta giicsiizliik
gelismesi tizerine iskemik serebrovaskiiler hastalik (SVH)
on tanist ile noroloji servisine yatirildi. FM de genel durum
orta, bilin¢ konfii, kooperasyon ve oryantasyon kisitli,
solda pozitif Vulpian arazi, sag santral fasyal paralizi ve
sag 1/5 hemiparezi, sagda pozitif Babinski refleksi ve
derin tendon refleksleri 4 yanl normoaktif olarak saptandi.
Cekilen difiizyon magnetik rezonans goriintiilemede sol
bazal ganglion ve sol frontal posterior kesimde akut enfarkt
ile uyumlu degisiklikler saptandi. Noroloji servisinde
antiodem ve antikoagiilan tedavi baslandi. Servikal Doppler
USG de sol internal karotis arter proksimal kesimde liimen
icerisinde ekojen trombiis materyali izlendi.
Ekokardiyografi normal olup transdzofagial
ekokardiyografi de trombiis izlenmedi. Izlemde hastada
sag bacakta derin ven trombozu (DVT) gelisti. Alt
ekstremite vendz doppler incelemesinde sag alt ekstremite
vendz sistemde trombiis izlendi. Kan grubu A Rh pozitif
olan hastada yapilan laboratuvar testlerinde Fibrinojen
5.67 mg/dl, D-dimer >4 IU/L, Anti kardiyolipin IgM, IgG
/ Protein C ve S / Antitrombin3 ve tiroid fonksiyonlari
normal olarak tespit edildi. Medikal tedavi ile DVT
gerileyen hastanin sag AC alt lob post segmentin arterinden
drenajini alan ve sag post pulmoner vene drene olan AVM
ile uyumlu lezyonun doppler bakisinda; yiiksek debili
diisiik direncli fistiil akimi oldugu goézlendi. Dalak ve
renal bolgedeki iskemik alanlarin sebat ettigi goriildii.
Ayrica dalak hilusunda ve karaciger (KC) sol lobta ¢ok
sayida gastrik duvara dogru ilerleyen diisiik direncli AVM
oldugu goriildii.

Hastada cok sayida AVM disinda herhangi bir trombiis
odag1 ve paradoksal emboli kaynag1 saptanamadi ve
AC’deki fistiile embolektomi yapildi. Takiplerinde sik
burun kanamasi olan hastanin kulak-burun-bogaz bakisinda
burun mukozasindaki telenjiyektazik alan koterize edildi.
Hematemez olusan hastanin yapilan endoskopisinde mide
korpusunda anjiyodisplazik lezyon saptandi. Ama lezyonda
kanama tekrarlamadi, kreatinin yiiksekligi hidrasyonla
geriledi. Norolojik sekelleri i¢in Fizik Tedavi ve
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Rehabilitasyon programina alind1 ve izlemde ek bir problem
goriilmeyen (GIS kanama, tromboz gibi) hasta taburcu
edildi.

Tartisma

Herediter hemorajik telenjiyektazi ¢ok sayida dermal,
mukozal, viseral telenjiyektaziler ve bunlara eslik eden
tekrarlayan kanamalar ile karakterizedir. Bizim olgumuzda
da gortildiigii tizere epistaksis en sik goriilen kanama olup
GIS kanamasi, hematiiri, hemoptizi de goriilebilir®®. HHT
insidansi 1-2 / 100 bindir®. Etkilenen kisilerin %15-30
unda aile dykiisii yoktur®. Kapiller yatag atlayan AVM’lar
yaygindir. Tiim kanama parametreleri normal olmasina
karsin (trombosit, aPTT, PT gibi) telenjiyektazik bolgeden
lokal kanamalar goriiliir. Hastamizda da kanama, pihtilasma
zamanlar1 normal olarak tespit edildi. Kranyum i¢i ve
disindaki dolasimdaki vaskiiler yapilarda anevrizmalar
goriiliir. Damar cidarindaki lamina elastikada muskiiler
tabakanin yoklugu histolojik olarak goriiliir®. Bizim
olgumuzda femoral arterden yapilan koroner angiyografi
isleminden sonra splenik- renal infarkt ve buna bagl karimn
agrisin;; AVM lar ve damar cidarindaki muskiiler tabakanim
yokluguna bagl kan akiminda yavaglama sonucu trombiis
olusumu ve isleme bagli olarak bu trombotik odaklarin
sebep oldugu emboli ile agiklamak miimkiin olabilir. Bu
hastalarin AS basvurulari kanama yada tam tersi trombiis
kaynakli iskemik olaylar olabilir. Ayrica her iki klinik bir
arada olabilir. Hastamizin klinik seyri sirasinda bu olaylar
ard1 ardina gelismistir (miyokard enfaktiisii, iskemik SVH,
epistaksis, DVT, GIS kanama gibi). Yapilan ¢alismalarda
molekiiler diizeyde endoglin ve aktivin reseptorii benzeri
kinaz (activin-receptor-like kinase) genlerindeki
mutasyonlara bagli olarak bu klinik goriiniimlerin ortaya
ciktig1 tespit edilmistir®D,

HHT olan hastalar bir ¢ok klinik tablo ile acil servislere
bagvurabilirler. Tekrarlayan burun kanamalari,
serebrovaskiiler olaylar; genc eriskinde inme, beyin
apsesi’*19, GIS kanamas1®49), perikardiyal effiizyon-
perikardiyal tamponad>, miyokardiyal iskemi®,
hemoptizi'”, hemotoraks!®, paradoksal emboli'?, senkop
gibi. Genis belirti ve bulgular olabilecegi icin tanisal
calismalara altta yatan herhangi bir hastalik yoksa, gen¢
erigkin, aile hikayesi, FM bulgulara gore yon verilebilir.
Bu tiir vakalarda HHT i¢in tanimlanan tani 6lgiitlerine
(Curacao olgiitleri)'2:13) gore tani konmalidir.
HHT (ROW) tan1 olgiitleri (Curagao 0lgiitleri)

1. Epistaksis (spontan tekrarlayan burun kanamast)

2. Telenjiyektaziler (karakteristik yerlerde; burun, dudak,
oral kavite, parmaklar)

3. Viseral lezyonlar (GIS (kanama+/-), pulmoner, hepatik,
spinal AVM )

4. Aile oykiisii (1. derece yakinlarda HHT)
*Bu ol¢iitlerden 3ii bulunursa tani konur. 2 dlgiit varsa
olabilir, giipheli denir.

Sonug¢

Organ sistemlerinde burun kanamasindan iskemik
serebrovaskiiler olaya, kardiyak tamponada kadar genis
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bir yelpazede klinik tablolara neden olan HHT acil servise
cok farkli semptomlarla (karmn agrisi, gogiis agrisi, burun
kanamasi gibi) bagvurabilir. Bagvurulan klinik duruma
yol acabilecek altta yatan hastalig1 yoksa, ayirici tanida
HHT olabilecegi diisiiniilmeli, buna yonelik olarak Curacao
olctitleri sorgulanmalidir. Ayrica nadir goriilmekle birlikte;
aynt anda nedeni agiklanamayan bircok klinik tablonun
birlikte olmasit HHT yi akla getirmelidir.
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