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Osler-Weber-Rendu sendromu: Bir olgu sunumu
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Ozet

Osler-Weber-Rendu sendromu [Herediter Hemorajik Telenjiektazi] deri ve mukozalarda
telenjiektaziler ve i¢ organlarda arteriyovendz malformasyonlar ile karakterize otozomal dominant
gecis gosteren bir hastaliktir. Dudak, dil, damak, kulak, nazal mukoza, palmoplantar bdlge ve
tirnak yataklarinda yerlesim gdsterebilen telenjicktaziler hastaligin tipik bulgusudur. I¢ organ
tutulumu olan hastalikta pulmoner arteriovenéz malformasyon siktir. Olgumuz dudaginda ve
yiliziin sag yarisinda hemanjiom, oral mukozada telenjiektaziler ve sol akciger alt lobunda
arteriyovenéz malformasyonu olan 34 yasinda kadin hastaydi. Osler-Weber-Rendu sendromu
tanist  konuldu. Hastaligimin nadir goriilmesi ve akcigerinde eslik eden arteriyovendz
malformasyonu bulunmasi nedeniyle olgumuzu sunmay1 uygun gordiik.

Anahtar sozciikler: Herediter hemorajik telenjiektazi, Osler-Weber-Rendu sendromu, pulmoner
arteriyovendz malformasyon

Abstract

Osler-Weber-Rendu (Hereditary Hemorrhagic Telangiectasia) is an autosomal dominant disease
characterized by telangiectasia on mucosa and skin and arteriovenous malformations in visceral
organs. Telangiectasia on lips, tongue, ear, nasal mucosa, palmoplantar region and nail beds are
typical findings in the disease. Visceral arteriovenous malformations are common in patients who
have visceral involvements. Our case was 34 years old woman presented with hemangioma on her
right side of face and lips, telangiectasia on oral mucosa and arteriovenous malformation in her
lower lobe of left lung. Diagnosis was Osler-Weber-Rendu disease. We decided to report this case
because it is rarely seen and arteriovenous malformation was present in the lung of the patient.
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Giris

Osler-Weber-Rendu  [OWR] sendromu tekrarlayan epistaksis, —mukokutanoz
telanjiektaziler ve bir¢ok organda arteriyovendz malformasyonlar ile seyreden otozomal
dominant kalitilan nadir goriilen bir hastaliktir [1]. Hastaligin goriilme sikligi 1:5000 ile
1:10000 arasinda degismektedir [2]. Akciger, karaciger, gastrointestinal trakt ve beyin
basta olmak iizere bir¢ok organda arteriyovendz malformasyonlar goriilebilir [3]. OWR
sendromu nadir goriildiigii ve olgumuzda akcigerde arteriyovendz malformasyon oldugu
i¢in bu olguyu sunmay1 uygun gordiik.
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Olgu sunumu

Olgumuz yiiziin sag yarisinda ve iist dudagin sag tarafinda kizariklik ve sislik sikayeti ile
poliklinigimize bagvuran 34 yasinda kadin hastaydi. Hastanin yiiziindeki kizariklik ve
dudagindaki sislik son 2 yildir varken son bir yildir belirginlesmis. Hastanin oykiisiinden,
¢ok sik olmasada burun kanamalari oldugu 6grenildi. Hastanin fizik muayenesinde yiiziin
sag yarisinda 3x5 cm ¢apinda kirmizimsi renkte, sag burun kanadinda 1x1 ¢cm ¢apinda ve
dudagm sag iist kisminda 2x3 cm ¢apinda asimetriye neden olan hemanjiom ve oral
mukazada 6zellikle yumusak damakta belirgin telenjiektaziler mevcuttu (Resim 1la, 1b).
Rutin laboratuvar tetkiklerinde anemi disinda anormallik saptanmadi. Laboratuvar
tetkiklerinde; RBC 4,02X10%/uL [Referans Araligi (RA)=4,38-5,77 X10%uL],
Hemoglobin 10.2 g/dL (RA=13,6-17,2 g¢/dL), Hematokrit %31,3 (RA=%39,5-50,3),
MCV 77,8/fL (RA=80,7-95,5/fL), MCH 25,3 pg (RA=27,2-35,6pg) MCHC 32,6 g/dL
(RA=32,7-35,6) tespit edildi. Diger rutin tetkiklerde anormallik yoktu. Bilgisayarli toraks
tomografide, parankim penceresinde sol akciger alt lob lateral bazal segmentte pulmoner
vaskiiler yapilar komsulugunda pulmoner arterio-venéz malformasyon (PAVM) lehine
degerlendirilen 8x6 mm ebatli noduler lezyon tespit edildi (Resim 2). Hastaya pulmoner
anjiyografi Onerildi fakat hasta kabul etmedi. Ekstremitelerine yonelik renkli doppler
ultrasonografi yapildi, sonug¢ dogal olarak degerlendirildi. Transtorasik ekokardiyografisi
dogal olarak degerlendirildi. Kolonoskopide patoloji saptanmadi. Gastroskopide mide
mukozasi eritemli olarak degerlendirildi, kanama odag1 veya taze kan yoktu. Hasta bu
bulgular ile OWR sendromu olarak degerlendirildi. Hastaya, sikayetlerine yonelik olarak,
burun kanamalari hafif oldugu ve ¢abuk durdugu icin konservatif yontemler 6nerilirken,
yiiziindeki hemanjiom yapilari i¢in lazer tedavisi 6nerildi.

Resim 1a. Yiiziin sag yarisinda 3x5 cm ¢apinda kirmizimsi renkte, sag burun kanadinda 1x1
cm capinda ve dudagin sag iist kisminda 2x3 cm c¢apinda asimetriye neden olan hemanjiom.
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Resim 1b. Oral mukazada 6zellikle ynmusak damakta belirgin telenjiektazilerle birlikte
pash dil.

Resim 2. Bilgisayarh toraks tomografisinde, parankim penceresinde sol akciger alt lob
lateral bazal segmentte pulmoner vaskiiler yapilar komsulugunda pulmoner arterio-venéz
malformasyon (PAVM) lehine degerlendirilen 8x6 mm ebath nodiiler lezyon.
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Tartisma

OWR sendromu ilk donemlerde ¢ok sayida nevus ve epistaksisin eslik ettigi hemofili
olarak tanimlanmustir [4]. Daha sonra sirasiyla Rendu, Osler ve Weber tarafindan ailevi
telenjiektazi ve mukozal kanamalar seklinde tekrar tanimlanmistir. Etiyolojisinde genetik
faktorler suglanmistir. 9. kromozomdaki endoglin ve 12. kromozomdaki aktivin reseptor
benzeri kinaz-1 genleri tizerinde durulmaktadir. Bu genler vaskiiler gelisim ve onarimdan
sorumlu genlerdir [1]. Histopatolojik incelemede submukozal alanda dilate ve endoteli
saglam vaskiiler yapilar goriiliir. Vaskiiler duvardaki elastik liflerde kayip ve perivaskiiler
lenfosit infiltrasyonu goriilebilir [5]. Klinikte tutulum yerine gore bulgular verir. En sik
karsilasilan bulgu mukokutandz kanamalara yol agan telanjiektazi iken, ikinci en sik
bulgu i¢ organlarda goriilen arteriyovendz malformasyonlardir [3]. Telenjiektaziler
genellikle yiiz, dudak, dil, oral mukoza, dis etleri, konjuktiva ve parmaklarda goriiliir.
Telenjiektazilere bagli kanamalar siklikla goriiliir [6]. Tamida Curagao tani kriterleri
kullanilir. 4 kriter mevcuttur. Bunlar; epistaksis, telenjiektazi (dudak, oral mukozada,
burun ve parmaklarda), viseral lezyonlar (gastrointestinal telenjicktazi ve diger
organlarda arteriyovendz malformasyonlar) ve aile dykiisiiniin (birinci derece akrabalarda
OWR sendromu) bulunmasidir. 2 kriter varsa siipheli, 3 veya 4 kriter var ise kesin OWR
tanist konulur [7]. Bizim olgumuz oral mukozada telanjiektazi, ylizde hemanjiom,
akcigerde arteriyovendz malformasyon ve burun kanamalar1 olmasi ile tani kriterlerini
saglamaktadir. OWR sendromunda tedavi tutulum yerine gore farkliliklar gosterir.
Hastalarin %90’inda tekrarlayan burun kanamalari, %10-33’unda sindirim sistemi
kanamalar1 ve %5-10"unda beyinde arteriyovendz malformasyonlar goriilebilir. En sik
goriilen bulgu epistaksistir. Epistaksis bazen anemiye sebep olabilecek kadar tekrarlayici
olabilir. Hastamizda da demir eksikligi anemisi mevcuttu. Hasta burun kanamalarindan
cok sikayetci olmasa da epistaksise bagli anemi gelismis olabilir. Epistaksisin tedavisinde
tampon, antifibrinolitikler, &strojen, progesteron, lazer tedavisi, cerrahi ya da
embolizasyon kullanilabilir [6, 8]. Hastamiz kanama oldugunda tampon uyguladigini
ifade etmisti. Gastrointestinal tutulum hastalarin %10-15’inde goriiliir. Hastalarda akut ya
da kronik kanama ve anemi goriiliir. Kanamalar genellikle 30 yasindan sonra goriiliir.
Endoskopide telenjiektaziler goriilebilir [9]. Bizim hastamizda endoskopide patoloji
saptanmamistir. Kanamaya sekonder gelisen anemilerde demir destegi verilir.
Akcigerdeki arteriyovenéz malformasyonlar gebelikte biiyiiyebilir. Asemptomatik
olabildigi gibi dispne, egzersiz intoleransi ve siyanoz seklinde bulgu verebilir [2]. Bizim
olgumuzda akcigerdeki arteriyoven6z malformasyon asemptomatikti. Akcigerdeki
arteriyovendz malformasyonu sag-sol santina ve beyin apsesine neden olabilir. Vaskiiler
kaynakli trombiisler sant araciligiyla beyne emboli atabilir. Bu paradoksal emboli olarak
tanmimlanir. Hastalarin %10-15’inde beyinde arteriyovendz malformasyon goriilebilir ve
varligi manyetik rezonans goriintiileme ile tespit edilebilir [10]. Akciger tutulumu olan
hastalarda yasam boyunca inme sikligi %30 ve beyin apsesi sikligt %35-9 olarak
bilinmektedir. Akciger tutulumunda tamida akciger grafisi, ekokardiyografi, bilgisayarl
tomografi ve anjiografi kullamilabilir Akciger tutulumunda cerrahi rezeksiyon ve
embolizasyon kullamilir [11]. Hastalarin %70’inde karacigerde arteriyovendz
malformasyon goriilebilir. Genellikle asemptomatik seyrederken bazi hastalarda konjestif
kalp yetmezligi, portal hipertansiyon ve nadiren karaciger yetmezligi gelisebilir [12, 13].

Sonug olarak; OWR sendromu ¢ok sayida klinik bulgular ile seyreden vaskiiler bir
hastaliktir. Tamida ge¢ kalindiginda mortalite ve morbiditiye sebep olabilen kanamalar
basta olmak iizere gesitli komplikasyonlara neden olabilir. Erken tan1 ve tedavi ile bu
komplikasyonlar 6nlenebilir.
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