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OZET

Herediter Hemorajik Telanjiektazi (Osler Weber Rendu Hastaligi)
ve Pulmoner Arteriyovendz Malformasyon

Herediter hemorajik telanjiektazi (Osler-Weber-Rendu Hastaligr) nispeten
nadir goriilen otozomal dominant gegisli bir hastaliktir. Multipl, dermal,
mukozal ve visseral telanjiektaziler ve tekrarlayan kanamalarla seyreder.
Epistaksis, hastaligin karakteristik bir bulgusudur. Pulmoner arteriove-
ndz malformasyonla (PAVM) birlikteligi siktir. 37 yasinda erkek hasta,
halsizlik, karin agrisi ve akciger grafisinde, sag tist zonda 1,5 cm. ¢apli
homojen dansite artigi goriilmesi nedeniyle klinigimize yatirildi. Fizik mu-
ayenesinde, dil ve dudak mukozasinda petesiyal tarzda lezyonlar, heri-
ki tibia on yiizde ve ayak sirtinda telanjiektaziler goriildii. Hasta tekrar
sorgulandiginda, uzun yillardir tekrarlayan burun kanamalari ve ailesinde
13 kiside (babasi,kizkardesleri ve 11 yasindaki oglu dahil) benzer dil ve
dudak lezyonlar ve tekrarlayan burun kanamalar oldugu tespit edildi.
Bronkoskopisinde, nazofarinks, larinks, trakea ve brongial agagta yaygin
telanjiektaziler ve hiperemi gozlendi. Toraks bilgisayarli tomografisinde
(BT); sag akciger tst lob pulmoner dallarinin periferinde pulmoner ar-
teriovendz malformasyon (PAVM) lehine degerlendirilen 2x2 cm lezyon
tespit edildi. Gastroskopisinde, alkalen reflii gastrit ve antrumda hiperemi
disinda patolojik bulguya rastlanmadi. Karaciger doppler ultrasonografi-
sinde, hepatik arterde genisleme goriildii. Pulmoner anjiografide, sa§ ana
pulmoner arter iist lob dalinin u¢ dalindan dolan periferik yerlesimli PAVM
izlendi. Hastaya sag torakotomi ve Ust lob anteriorden wedge rezeksiyon
uygulanarak PAVM cikarldi. Herediter hemorajik telanjiektazi tanisi alan
vaka, nadir rastlanmasi sebebiyle literatiir esliginde sunuldu.
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GIRIS

Herediter hemorajik telanjiektazi (HHT) nispeten na-
dir goriilen otozomal dominant gegisli, ailesel, sistemik,
fibromuskuler bir displazidir. Multipl dermal, mukozal ve
visseral telanjiektaziler ve tekrarlayan kanamalarla seyreder.
Epistaksis, hastaligin karakteristik bir bulgusudur. Pulmo-
ner arteriovendz malformasyonla (PAVM) birlikeeligi sikeir.
Yenidogan ve ¢ocuklarda erkek cinste daha sik goriiliirken,

eriskinde 3.-4.dekatlarda kadinlarda sik saptanir [1-7].
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ABSTRACT

Hereditary Hemorrhagic Telangiectasia (Osler-Weber-Rendu
Disease) and Pulmonary Arteriovenous Malformation

Hereditary hemorrhagic telengiectasia (Osler-Weber-Rendu disease) is a
relatively rare, inherited disease with autosomal dominant transmission.
It is characterized by multiple arteriovenous malformations mostly situ-
ated in skin and mucous membranes. Accordingly, epistaxis is highly
characteristic of the disease. A 37-year-old man was hospitalized for
malaise, abdominal pain, and a homogenous density of 1.5 cm. in di-
ameter at right-upper-zone on chest X-ray. Examination revealed multi-
ple telangiectasias of the tongue, lips, over the feet and tibia. History of
frequent epistaxis was present for several years. A history of frequent
epistaxis and multiple telangiectasias on the tongue and lips were report-
ed in thirteen persons in his family, including his father, his sister and his
11 years-old son. Bronchoscopy revealed nonbleeding telangiectasias in
nasopharynx, larynx, trachea and bronchial tree. Computed tomography
of thorax showed a peripheral lesion (2x2 cm) which was interpreted as
a pulmonary arteriovenous malformation (PAVM) in the right upper lobe.
Gastrointestinal telangiectasias were not present in endoscopy. Doppler
ultrasound showed dilatation of hepatic artery. Angiography of the right
main pulmonary artery demonstrated the presence of peripheral PAVM
in the right upper lobe. Right thoracotomy with wedge resection of right
upper lobe was performed to remove PAVM. This case was discussed
on highlights of recent literature due to its rarity.

Keywords: Arteriovenous malformation, telangiectasia, Osler-Weber-Rendu
diseases
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OLGU

37 yasinda erkek hasta, 1.5 aydir siiren karin agrist, yan
agrist, halsizlik ve cabuk yorulma sikayetleri nedeniyle bas-
ka bir merkezde arastirilmaktayken, akciger grafisinde sag
tist zonda 1.5 cm. ¢apli homojen dansite artigi ve kardiyo-
torasik oranda kalp lehine artig goriilmesi tizerine hastane-
mize refere edildi.

Ozgegmi§inde; 15 yildir tekrarlayan burun kanamalari,
halsizlik,cabuk yorulma sikayetleri vardi. 15 paket/yil siga-
ra Oykiisii mevcuttu.

Hastanin fizik muayenesinde; vital bulgulari stabildi
(TA:120/80mmHg, nabiz:80/dk, ates:36.5°C, solunum
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Sekil 1. HHT'li olgunun akciger grafisi.

sayst: 16/dk). Dil ve dudak mukozasinda petesiyel tarzda
lezyonlar, her iki tibia 6n yiiztinde ve ayak sirtuinda telanji-
ektaziler goriildii. Comak parmak mevcuttu. Bilateral so-
lunum sesleri ve diger sistem muayeneleri dogald:.

Soyge¢misinde; ailesinde 13 kiside (babast,kiz kardesleri
ve 11 yasindaki oglu dahil) benzer dil ve dudak lezyonlari,
tekrarlayan burun kanamalari oldugu tespit edildi.

Hb:11.8, Hct:36.5, BK:9600/mm3, trombosit:
306000/mm3, sedim: 50 mm/sa, kanama zamani: 45 sn.,
pthulasma zamani: 2 dk. Arter kan gazi tetkiklerinden
pH:7.47, pCO,: 30 mmHg, pO,:75 mmHg, oksijen sa-
tiirasyonu (ayakta): %96 ve yatarak %97, solunum fonksi-
yon testlerinde FVC: %96 FEV1: %93 FEV1/FVC: %80
olarak bulundu.

Akciger grafisinde; sag tist zonda 1.5 cm. ¢apli homo-
jen dansite artist ve kardiyotorasik oranda artis mevcuttu
(Sekil 1).

Toraks bilgisayarli tomografisinde (BT); sag akciger tist
lob pulmoner dallarinin periferinde PAVM lehine deger-
lendirilen 2x2 cm lezyon tespit edildi (Sekil 2).

Bronkoskopik olarak; nazofarinks,larinks,trakea ve bron-
sial agacta yaygin telanjicktaziler ve hiperemi gozlendi.

Ust GIS endoskopisinde; alkalen reflii gastrit ve antrum-
da hiperemi disinda patolojik bulguya rastlanmadi.Abdo-
men USG'de karaciger parankim ekosu artmis olup, kaba
graniile heterojen yapidaydi. Karaciger doppler USGde,
hepatik arterde genisleme (10 mm.) ve intrahepatik safra
yollarinda dilatasyon goriildii. Gastroenteroloji konsiiltas-
yonunda, bu lezyona yonelik bir tedavi disiiniilmedi ve
takip onerildi.
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Sekil 2. HHT'li olgunun toraks BT’si.

Pulmoner anjiografisinde; sag ana pulmoner arter iist
lob dalinin u¢ dalindan beslenen ve drenaj veni mevcut
olan periferik yerlesimli arteriovenoz malformasyon (AVM)
izlendi (Sekil 3).

Dermatolojik muayenede; HHT lehine deri bulgular:
belirlendi. G6z muayenesi normalken kulak-burun-bogaz
muayenesinde nazofarinks,larinks,oral mukoza ve burun
mukozasinda telanjiektaziler mevcuttu. Norolojik olarak
patoloji saptanmadi ve beyin BT normal olarak degerlen-
dirildi. Ekokardiyografisinde; sol ventrikiil ¢ap ve voliimii
artmis, sol ventrikiil sistolik fonksiyonlari iyi, 2-3 AY, sol
atrium genis olarak bulundu.

Gerek hastanemizde embolizasyon tedavisi uygulana-
madigindan ve hastanin sosyal giivencesi nedeniyle uy-
gulanan bir merkeze gonderilemediginden, gerekse genis
damarlar icermesine bagli olarak embolizasyon icin ¢ok
uygun bir aday olmadigindan hastaya sag torakotomi ve
tist lob anteriordan wedge rezeksiyon uygulanarak PAVM
cikarild: ve patolojisi AVM ile uyumlu geldi. HHT tanisi
alan vaka, nadir rastlanmasi nedeniyle literatiir egliginde
sunuldu.

TARTISMA

HHT en sik goriilen herediter vaskiiler hastaliktir. Her
ay li¢ kezden fazla spontan epistaksis, mukokutanoz telanji-
ektaziler ve aile 6ykiisii olmast tant triadini olusturur [2-6].

OD gegisli, ailesel, sistemik, fibromuskuler bir displa-
zidir [4-7]. Siklig1 1-2/100 000 olarak bildirilmektedir [1].
Belirli bolgelerde 1/3500 ile 1/5000 arasinda degisen pre-
velans degerlerine sahiptir [8]. Yenidogan ve ¢ocukluk d6-
neminde erkeklerde, eriskin doneminde ise 3.-4.dekatlarda
kadinlarda sik saptanir [1,4,9]. Bazi ailelerde 9. kromozo-
mun uzun koluna bagli bir genetik bozukluk oldugu bildi-
rilmigtir. Dokuzuncu kromozom TGEF- ’y1 (Transforming
Growth Factor-B) baglayan endoglin denen membran pro-
teinini kodlayan bir gen icermektedir. HHT’li hastalarda
endoglin geni daha az aktif veya disfonksiyonel proteinden
sorumlu mutasyonlar gosterir [10]. PAVM’lu hastalarin
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Sekil 3. HHT'li olgunun pulmoner anjiografisi.

bityiik ogunlugu dispneden yakinmadig icin tarama test-
leri semptoma dayanmamalidir. Pulmoner tarama &zellikle
ailesel PAVM 6ykiisii olanlara dnerilmektedir. Olgumuzun
yast 4. dekatta olup, yapilan aile taramasinda kendisi hari¢
13 kiside basta epistaksis ve mukozal telanjiektaziler olmak
tizere benzer sikayetler tespit edilmisti. Hastanin 11 yagin-
daki oglunda bu sikayetlerin yanisira toraks BT de sagda
perifere yakin 0,5x0,5 cm damarsal genisleme mevcuttu.

PAVM, pulmoner arter ve ven dallart arasinda anormal
baglanularin olustugu lezyonlardir [1,11]. HHT de % 36-
100 oraninda PAVM gériilmektedir. PAVM olan hastala-
rin ise %30-50’sinde HHT vardir [1].

HHT dadigersemptomlarnefesdarligi,carpint, oksiiriik
ve gogiis agrisidir [7,12,13]. Fizik muayenede siyanoz,ane
mi,polistemi, telanjiektazi,comak parmak gégiiste sistolik
tiftirim saptanabilir [4,12]. Siyanoz,polistemi,comak par-
mak PAVM’in triadidir [1]. Tril, comak parmak, sistolik
tiftirim, siyanoz PAVM’li hastalarin yaklagik %75’inde
saptanir.Bizim vakamizda gomak parmak ve mukokutanéz
telanjicktazilerle aile oykiisti mevcuttu. Hafif bir anemisi
vardi. PAVM, %065 alt loblarda yer alir. Bu lokalizasyon,
ortodeoksi (ayakta desaturasyon) ve platipnenin (ayak-
ta dispne) muhtemel nedenidir [1]. Olgumuzda sag ana
pulmoner arter iist lob dalinda periferik yerlesimli AVM
mevcuttu. Ortodeoksi ve platipne saptanmadi.Serebral
hipoksi, polistemiye bagli serebral trombosis, emboli ve
serebral telanjiektazilerin hemorajilerine bagli nérolojik
semptomlar ortaya ¢ikabilir [4,14,15]. PAVM’a bagli sep-
tik veya aseptik serebral emboli gelisip beyin apsesi oluga-
bilir [4,16,17]. Ancak olgumuzda nérolojik bulgu yoktu ve
beyin BT normaldi.
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Grafik 1. HHT'de PAVM tarama algoritmasi [21].

HHTli hastalarda, tekrarlayan kanamalardan anormal
damarlardaki frajilitenin sorumlu oldugu disiintilmekte-
dir [3]. Trombosit fonksiyonlari, kanama, pihtulasma ve
protrombin zamani normaldir [6,7]. Bizim olgumuzda da
bu testler normal sinirlardaydi. Bu hastalarda sagdan-sola
sant nedeniyle kalp yetmezligi gelisebilmeketedir [18]. Has-
tamuzin ekokardiyografisinde, sol ventrikiil ¢ap ve voliimii
artmuis, sol ventrikiil sistolik fonksiyonlari iyi olarak deger-
lendirildi. Akciger grafisinde, kardiotorasik oranin kalp
lehine artmis olmasi sol ventrikiil ¢ap ve voliimiiniin art-
mis olmasina baglandi. PAVM’larin en 6nemli laboratuvar
bulgusu, gogiis radyografisidir. Radyolojik olarak akciger
periferinde yuvarlak veya tiziim salkim: seklinde lezyon
izlenir. Gogiis radyografisi 20mmden kiigiik lezyonlar:
belirleyemez. Retrokardiyak bélgede, kostofrenik siniiste,
proksimal hilar bélgede olursa gézden kagabilir [1]. PAVM
olgularinin %5’ten azinda malformasyon duvarinda biri-
ken kalsiyum nedeniyle radyoopasite izlenir. Genellikle lez-
yonla hilus arasinda bir damar baglantist vardir [1,11,12].
Toraks BT, AVM degerlendirmesinde oldukga yararlidir
ancak vaskiiler orijinli tiimérlerle karigabileceginden AVM
tanust diistiniilen olgularda dinamik BT &nerilir. Dinamik
BT ile akciger grafisinde goriilemeyen olast multipl, kiigiik
AVM ‘lar da saptanabilir [19]. PAVM tanisinda pulmoner
anjiografi kesin tanisal yontemdir [4,12]. Digital Substrac-
tion Anjiografi (DSA) de bu hastalikta degerli bir tan1 yon-
temidir [11]. Tanida kullanilan diger yontemler, pulmoner
sintigrafi, kontrast ekokardiyografi, radyoniiklid anjiokar-
diyografi, kalp kateterizasyonu ve magnetik rezonans go-
riintiilemedir [4,11,12,19].HHT’li hastalar: tarama algo-
ritmasinda, akciger grafisi ve kontrastli ekokardiyografinin
oncelikle yapilmasi, bu testler pozitif ise toraks bilgisayarli
tomografisinin eklenmesi 6nerilmektedir. HHT’li hasta-
larda AVM tarama algoritmasi Grafik 1'de gosterilmistir.
Ancak bu tanisal testlerin dogrulugu altin standart ydntem
olan pulmoner anjiografi ile karsilagtirllmamistir. Toraks
BT’sinin en az pulmoner anjiografi kadar duyarli ve 6zgiin
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oldugu ortaya konmustur ve giiniimiizde PAVM tanisinda
alun standart olabilecegi 6ne siiriilmektedir. Ancak embo-
lizasyon tedavisi planlaniyorsa, pulmoner anjiografi yapil-
mast Onerilmektedir. Kargilagtirmali bir ¢alismada akeiger
filmi ile birlikte kontrast ekokardiyografinin yaygin uygula-
nabilirligi, diisiik maliyeti ve toraks BT ye gére daha diisiik
oranda radyasyona maruziyeti nedeniyle iyi bir tarama testi
olarak gériindiigii sonucuna varilmistir [21]. Olgumuzda
tant akciger grafisi, toraks BT bulgular: ile konmus olup,
lezyonun boyutu nedeniyle 6ncelikle embolizasyon sanst
taninabilmesi i¢in pulmoner anjiografi de yapilmistir .

PAVM  tedavisinde; cerrahi, embolizasyon, kiiciik
asemptomatik vakalarda diizenli takip onerilmektedir. An-
cak asemptomatik bile olsalar besleyen damar ¢ap1 3cm.
den biiyiik oldugunda tedavi 6nerilmektedir. Konservatif
tedavi ile hasta invaziv islemlerden korunur fakat uzun
dénemde komplikasyonlarin artma riski vardir. Hastaligin
morbidite ve mortalitesi yiiksek oldugundan cerrahi uygu-
lanmalidir [1,12]. Vaskiiler orijinli bir lezyon oldugundan,
uygun cerrahi girisim wedge rezeksiyon ve lobektomidir.
Olgularin 1/3’tinde fistiiller birden fazladir, bu yiizden
preoperatif anjiografi mutlaka yapilmalidir [1,12,15]. Si-
likon balonlarla okliizyon ve embolizasyon diger tedavi
secenekleridir [8,20]. Ozellikle “steel coil” ile PAVM’ nun
transkateter okliizyonunun torakotomi ihtiyacint azalt-
ug 6ne siiriilmektedir. Bu yontemle sag-sol santn ve se-
rebral komplikasyon riskinin de belirgin oranda azaldig;
bildirilmektedir. Ancak, embolik obliterasyon sirasinda
kiigiik besleyici damarlarin bulunmas: giictiir ve acik ka-
labilen bu kii¢iik damarlardan daha sonra rekanalizasyon
gelisebilmektedir. Yine balonun ge¢ donemde sénmesiyle
de rekanalizasyon olusabilmektedir. Diisiik insidansli olsa
da anjiografik yerlestirme sirasinda balon veya trombiisiin
ozellikle genis damarlarda obliterasyon olusturamamasi ve
sistemik embolizasyona neden olarak 6liimciil olabilmesi
miimkiindiir. Bu nedenle ancak yasli, cerrahi riski yiiksek,
multipl lezyonlar1 olanlar veya cerrahiyi reddeden hastalar-
da selektif radyografi esliginde embolik obliterasyon tercih
edilmelidir [22,23].

Olgumuzda lezyonun soliter olmast, sosyal giivence so-
rununun yanisira embolizasyona uygun olmayacak sekilde
genis damarlar icermesi nedeniyle sag torakotomi ve st
lob anteriordan parankim koruyucu wedge rezeksiyon uy-
gulanarak PAVM c¢ikarildi ve patolojisi AVM ile uyumlu
geldi. Kendisi ve ailesi takibe alind1.

Hastaligin morbidite ve mortalitesi yiiksek oldugun-
dan, uzun siireli tekrarlayan burun kanamalar: ve tipik dil-
dudak ve cilt telanjiektazileri olan hastalarda taninin akla
getirilmesi, bu yonde tetkik edilmesi ve PAVM saptanan
olgularda PAVM’a yonelik tedavi yontemlerinden birinin
secilmesi onerilir.
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