
erediter hemorajik telanjiektazi (HHT), Osler-Weber-Rendu olarak
da bilinen deri, mukoz membranlar ve çeşitli iç organların telanji-
ektazisi ile karakterize otozomal dominant bir hastalıktır. Prevalan-

sı 1/5000 ile 1/10.000’dir.1,2 Kutanöz telanjiektaziler sıklıkla yüz, dudak ve
ellerde, nadir olarak da gövdede izlenir. Arteriovenöz malformasyonlar ve
anevrizmalar vücutta değişik sıklıkta ve yerleşimde bulunur. Hemoptizi, he-
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ÖÖZZEETT  He re di ter he mo ra jik te lan ji ek ta zi (HHT), Os ler-We ber-Ren du ve ya Ren du-Os ler-We ber
sen dro mu ola rak da bi li nen bu run ka na ma la rı, de ri, mu koz mem bran la rın te lan ji ek ta zi si ve çe şit li
iç or gan la rın ar te ri o ve nöz mal for mas yon la rı ile ka rak te ri ze olan, oto zo mal do mi nant bir has ta lık -
tır. Has ta lı ğın en er ken be lir ti si ge nel lik le ikin ci de kadda baş la yan epis tak sis tir. Epis tak sis ane mi -
ye ne den ola bi le cek ka dar şid det li ola bi lir. Nö ro lo jik komp li kas yon lar sık tır. Baş ağ rı sı, ser sem lik
his si ve nö bet en sık ya kın ma lar ara sın da dır. Da ha na dir komp li kas yon lar ola rak in me ile be ra ber
pa ra dok sal em bo lizm, in tra pa ran ki mal ve ya su ba rak no id he mo ra ji, me nen jit ve ya se reb ral ab se bu -
lu nur. HHT, has ta la rın soy geç mi şi sor gu la nır ken, tek rar eden epis tak sis, telanji ek ta zi, mig ren, nö -
bet, iç ka na ma ve ya vas kü ler mal for mas yon için ope ras yon ge çi rip ge çir me dik le ri nin so rul ma sıy la
or ta ya ko na bi lir. Ai le hi ka ye si ol ma sı na rağ men da ha ön ce HHT dü şü nül me yen, ane mi si epis tak -
sis ile mi de ve du o de num da ki da mar sal ek ta zi le re bağ la nan, in trak ra ni yal he ma tom la ken di ni gös -
te ren HHT ta nı lı ol gu yu li te ra tür eş li ğin de sun ma yı amaç la dık.
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AABBSS  TTRRAACCTT  He re di tary he morr ha gic te lan gi ec ta si a (HHT) which is al so known as Os ler-We ber-
Ren du syndro me or Ren du-Os ler-We ber syndro me is an au to so mal do mi nant di sor der cha rac te ri -
sed by epis ta xis, cu ta ne o us and mu co us mem bra ne te lan gi ec ta si a, vis ce ral ar te ri o ve no us
mal for ma ti ons. Epis ta xis, ge ne rally be gins at the se cond de ca de is the ear li est symptom of the di s-
e a se. Epis ta xis co uld be as hard as ca u ses to ane mi a. Ne u ro lo gi cal comp li ca ti ons are very fre qu ent.
He a dac he, fe el of diz zi ness and se i zu re are the most fre qu ent comp li ca ti ons. Pa raly sis with pa ra -
do xi cal em bo lism, in tra pa rench ymal or su ba rach no id he morr ha ge, me nin gi tis or ce reb ral abs cess
comp li ca ti ons are the mo re ra rely ap pe a ran ces. HHT co uld find out if the per son got the ope ra ti on
for in ter nal ble e ding or vas cu lar mal for ma ti ons, re cur rent epis ta xis, te lan gi ec ta si a, se i zu re whi le as -
king abo ut fa mily-tre e di se a se back gro und in for ma ti on. We ai med to pre sent HHT with li te ra tu re
which co mes on the sce ne with in trac ra ni al he morr ha ge and con nect to the di se a se of ane mi a epis-
ta xis with gas tric and du o de num vas cu lar ec ta si a in spi te of the fa mily-tre e di se a se back gro und in-
for ma ti on that had not be en di ag no sed as HHT in ad van ce.
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ma te mez, me le na ve ya he ma tü ri ye ne den ola bi lir -
ler.3 Has ta lı ğın en er ken be lir ti si ge nel lik le ikin ci
de kadda baş la yan epis tak sis tir. Epis tak sis ane mi ye
ne den ola bi le cek ka dar şid det li ola bi lir.4 Nö ro lo jik
komp li kas yon lar sık tır. Baş ağ rı sı, ser sem lik his si ve
nö bet en sık ya kın ma lar ara sın da dır. Da ha na dir
komp li kas yon la rı in me ile be ra ber pa ra dok sal em-
bo lizm, in tra pa ran ki mal ve ya su ba rak no id he mo ra -
ji, me nen jit ve ya se reb ral ab se dir.3 Ai le hi ka ye si
po zi tif, ane mi si epis tak sis ile mi de ve du o de num da -
ki da mar sal ek ta zi le re bağ la nan, be yin ka na ma sın -
dan son ra HHT ta nı sı ko nu lan ol gu yu, ya zı lı rı za sı nı
da ala rak li te ra tür eş li ğin de sun ma yı amaç la dık.

OL GU SU NU MU
Otuz ya şın da kadın has ta da, ani baş la yan bu run ve
ağız ka na ma sı son ra sın da bi linç kay bı ge liş miş tir.
Bil gi sa yar lı be yin to mog ra fi sin de, sol fron tal böl-
ge de 4 x 3 x 3 cm he ma tom tes pit edil me si üze ri ne
kli ni ği mi ze gön de ril miş ti (Re sim 1).

Has ta nın ge liş tan si yo nu 160/80 mmHg idi.
Öz  geç mi şin de son 10 yıl dır vü cu dun da eki moz,
pur pu ra, se bep siz mor luk ve ya diş eti ka na ma sı nın
eş lik et me di ği,  ilk yıl lar da dam la dam la son iki yıl-
dır faz la mik tar da ağız ve bu run dan ka na ma sı ol-
du ğu öğ re nil di. İki kez bu run ko te ri zas yo nu
ya pı lan has ta ya, ay da or ta la ma iki-üç kez erit ro sit
süs pan si yo nu ve ril mek tey miş. Son bir yıl dır erit-
ro sit süs pan si yo nu trans füz yo nu ge rek si ni min de
ar tış olan has ta nın, soy geç mi şin de beş er kek kar-
de şin den bi rin de de tek rar la yan bu run ka na ma sı
ol ma sı dik kat çe ki ciy di. Sis te mik mu a ye ne sin de,
de ri ve kon jonk ti va sın da so luk luk, di lin de te lan ji -
e k ta zi (Re sim 2) ile el ve ayak par mak la rın da ka şık
tır nak iz len mek tey di (Re sim 3, 4). Epi gas trik has sa-
si ye ti mev cut olup, Tra u be si ka pa lıy dı. Do ğuş tan
ko nu şa mı yor du ve işit me si azal mış tı. Bi linç mu a -
ye ne sin de has ta söy le dik le ri mi zi işa ret ler le onay-
la ya rak bi zi an la dı ğı nı; yer, za man ve ki şi le rin
far kın da ol du ğu nu bel li edi yor du. Di ğer nö ro lo jik
sis tem mu a ye ne le ri de do ğal dı. 

Has ta genç se reb ro vas kü ler has ta lık et iyo lo ji -
si, he ma to lo jik ve gas tro in tes ti nal has ta lık bir lik te -
li ği açı sın dan ay rın tı lı in ce len di. He mog ra mı; Hgb:
10.4 g/dL, Htc: %31.2, MCV: 77.9 fl, Plt: 179 K/ul,
WBC: 6.30 K/UL idi. Pe ri fe rik yay ma sı ve ka na ma

za ma nı nor mal ola rak de ğer len di ril di. Di rekt co-
ombs ve in di rekt co ombs tes ti ne ga tif bu lun du. Ga -
i ta da giz li kan pozitifti an cak ga i ta da amip ne ga tif
bu lun du. Vas kü lit be lir teç le ri ne ga tif ti. Bi yo kim ya
tet kik le rin de al ka len fos fa taz de ğe ri nor ma lin üç
ka tı ka dar yük sek ti an cak di ğer de ğer ler ve se di -
men tas yon nor mal sı nır day dı. 

Ol gu ya des tek ve an ti ö dem te da vi si ve ril di.  İz-
le mi sı ra sın da iki kez bu run ka na ma sı ge liş ti. Bu run
tam po nuy la mü da ha le edil di. Ane mi si nin ağır laş -
ma sı ne de niy le iki üni te erit ro sit süs pan si yo nu
trans füz yo nu ya pıl dı. Öze fa go du o de nos ko pi tet ki ki
plan lan dı ve mi de kor pus unda bir adet, du o de num
ikin ci kı sım da bir adet vas kü ler ek ta zi tes pit edil di. 
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RESİM 1: Sol frontal bölgede hematomla uyumlu bilgisayarlı beyin tomo-
grafisi görüntüsü.

RESİM 2: Dilde telanjiektazi.



Sis te mik mu a ye ne sin de tra u be si ka pa lı bu lun -
ma sı ne de niy le ba tın pel vik bil gi sa yar lı to mog ra fi
in ce le me si ya pıl dı. Sple no me ga li ve ka ra ci ğer bü-
yük lü ğü, ay rı ca ka ra ci ğe rin pa ran ki min de ar te ri o
por tal ve ve nöz şant la ra bağ lı he te ro jen kon trast -
lan ma sap tan dı (Re sim 5). Sol por tal ve he pa tik
ven de er ken kon trast lan ma, HHT’ nin ka ra ci ğer tu-
tu lu mu ile uyum lu bu lun du. Sağ ve sol he pa tik ar-
ter ler di la te ve tor ti yo ze, çöl yak trun ku sun
nor mal den ge niş ol du ğu ab do mi nal aor ta bil gi sa -
yar lı to mog ra fi an jiy o ile sap tan dı. Por tal ve nöz
renk li Dopp ler ul tra so nog ra fi si, sple no re nal şant ile
uyum luy du.

Kar di yak eti yo lo ji açı sın dan ya pı lan eko kar di -
yog ra fi sin de sol ven tri kül ejek si yon frak si yo nu
%58 idi. Sol kalp boş luk la rın da ge niş le me; sol vent-
ri kül hi per tro fi si, ha fif aort ve mit ral ye ter siz lik,

ha fif tri küs pit ye ter siz li ği ve mi ni mal pe ri kar di yal
ef füz yon bu lun du. Ab do mi nal in ce le me le ri HHT
ile uyum lu ol ma sı üze ri ne ay rı ca kon trast lı eko kar-
di yog ra fi plan lan dı ve gra de iki sağ dan so la ge çiş
iz len di ve bu ar te ri o ve nöz mal for mas yon le hi ne
yo rum lan dı. 

HHT’de to raks sık ola rak et ki len di ği için kon t-
rast lı to raks bil gi sa yar lı to mog ra fi is ten di. Ay rı ca
in trak ra ni yal ka na ma ya ne den ola cak her han gi bir
mal for mas yo nun tet ki ki ama cıy la, kra ni yal man-
ye tik re zo nans an jiy og ra fi is ten di. An cak ne kon t-
rast lı to raks bil gi sa yar lı to mog ra fi sin de ne de
kra ni yal man ye tik re zo nans an ji yog ra fi sin de pa to -
lo ji sap tan ma dı 

Has ta nın ane mi si mi de ve du o de num da ki da-
mar sal ek ta zi le re bağ lan dı. Has ta ya ai le anam ne zi,
tek rar la yan epis tak sis öy kü sü, dil de te lan ji ek ta zi,
vi se ral or gan lar da ar te ri o ve nöz mal for mas yon var-
lı ğı ile ke sin “He re di ter He mo ra jik Te lan ji ek ta zi ”
ta nı sı ko nul du.

TAR TIŞ MA
He re di ter He mo ra jik Telanji ek ta zi (Os ler-We ber-
Ren du); oto zo mal do mi nant ka lı tı lan, ol duk ça en -
der bir has ta lık tır. Pre va lan sı 1/5000 ile 1/10.000
ara sın da de ğiş mek te dir.1,2 HHT ta nı sı için ge rek li
kli nik özel lik ler şöy le dir;5

1. Spon tan ve re kü rrens gös te ren epis tak sis.

2. Mul tipl mus ku lo ku ta nöz te lan ji ek ta zi.

3. Vi se ral tu tu lum; he pa tik, se reb ral, pul mo -
ner ar te ri o ve nöz mal for mas yon lar.

4. HHT’li bi rin ci de re ce ak ra ba.

İNTRAKRANİYAL HEMATOMLA KENDİNİ GÖSTEREN HEREDİTER HEMORAJİK TELENJEKTAZİ... Nebahat TAŞDEMİR ve ark.
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RESİM 3: El parmaklarında kasık tırnak.

RESİM 4: Ayak parmaklarında kasık tırnak.

RE SİM 5: Ba tın pel vik bilgisayarlı tomografi; ka ra ci ğer pa ran kim de ar te ri o
por tal ve ve nöz şant la ra bağ lı he te ro jen kon trast lan ma iz len di.



Ulus larara sı kon sen su sa gö re; yu ka rı da ki kri-
ter ler den bi ri var sa veya hiç bi ri yok sa “dü şük ih-
ti mal li ” HHT, iki kri ter var sa “şüphe li ”, üç ve ya
dört kri ter var sa “ke si n” HHT ta nı sı ko nu lur.5 %15-
30 ora nın da ai le hi kâ ye si yok tur. Bi zim ol gu muz
hem ai le hikâye si nin var lı ğı hem de di ğer üç kri te -
ri de ta şı ma sın dan do la yı “ke sin HHT” ta nı sı al dı.
Olgula rın 1/3’ü 10 ya şın dan ön ce, ge ri ka la nı 21 ya-
şın da, or ta la ma 12 yaş ci va rın da bul gu ve rir. Bi zim
ol gu mu zun ilk ya kın ma la rı 20 ya şın da baş la mış tır.
Has ta lı ğın en er ken be lir ti si ge nel lik le, %90 ol gu -
da ikin ci de kadda baş la yan re kü rren epis tak sis tir.6,7

Epis tak sis ane mi ye ne den ola bi le cek ka dar şid det -
li ola bi lir. Bi zim ol gu mu zun da şikâ yet le ri bir çok
HHT has ta sı gi bi, re kü rren epis tak sis le baş la mış ve
ane mi ye se bep ol muş tu.

Gas tro in tes ti nal ka na ma olgula rın %20-30’un -
da iz le nir.8 Ge nel lik le 50’li yaş lar da bul gu ve rir. Bi -
zim ol gu muz da 30 ya şın da bul gu ver miş tir. 

İki ge ne tik ori jin bu has ta lık ta suç lan mak ta -
dır. İlki; HHT1, en dog lin ge nin de mu tas yon so nu -
cu oluş mak ta dır. Kro mo zom 9q33-q34’de lo ka li ze
edil miş tir.9 En dog lin ge ninin vas kü ler sis te min re-
mo del ling me ka niz ma sın da önem li ro l oyna mak -
ta dır. Se reb ral post ka pil ler ve nül ler de en dog lin
po zi tif fib rob last lar hem ad ven tis ya da hem de pe-
ri vas kü ler ya pı da bu lun mak ta dır. İkin ci si; HHT2,
ak ti vin re sep tör ben ze ri ki naz 1 ge nin de mu tas yon
tes pit edil miş tir. Kro mo zom 12q11-q14’de lo ka li ze
edil miş tir.9 Bu has ta lık la iliş ki li bir di ğer mu tas yon
SMAD4 Kro mo zom 18q21.1’de lo ka li ze edil miş -
tir.10 İntes ti nal po lip olu şu muy la iliş ki li dir. 

Gen ana li zi, 3’ten az kri te ri bu lu nan ve ya ai le
hi kâye si po zi tif olan olgu la ra öne ril mek te dir. Bi -
zim ol gu muz HHT ta nı sı için ge rek li olan üç kri te -
ri kar şı la mak tay dı. Ge ne tik ana liz tek nik le ri nin
üni ver si te miz de bu lun ma ma sı ne de niy le has ta da
ge ne tik araş tır ma ya pı la ma mış tır.

Se reb ro vas kü ler mal for mas yon lar HHT has ta la -
rı nın %12-36’sında sap tan mak ta dır. Bun la rın %4.9-
11’i ar te ri o ve nöz mal for mas yon lar dır.11 Ar te ri o ve nöz
mal for mas yon la rın her yıl için ka na ma ris ki %0.36-
0.56’dır.11 321 HHT’li ol gu yu kap sa yan bir araş tır -
ma ya gö re; 321 ol gu nun 12 (%3.7)’sin de ar te ri o ve nöz
mal for mas yon, du ral ar te ri o ve nöz fis tül ve ka ver nöz

mal for mas yon şek lin de pa to lo ji sap tan mış tır.12 Ol gu -
la rın ye di sin de mal for mas yon lar sup ra ten to ri yel
alan da iz len miş tir. İki ol gu da in fra ten to ri yel, üç ol-
gu da ise hem sup ra ten to ri yel hem de in fra ten to ri yel
lez yon iz len miş tir ve bu lez yon lar dan 7 (%2.1)’si in-
trak ra ni yal he mo ra ji ola rak bil di ril miş tir.12 Bi zim ol-
gu muz da bu grup ta dır. İki (%0.6) ol gu da sa de ce
nö bet iz len miş tir. Üç (%0.9) ol gu da ise in trak ra ni yal
mal for mas yon ko in si dans ola rak tes pit edil miş tir.12

Bi zim ol gu muz ise in trak ra ni yal mal for mas yon iz-
len me mek le bir lik te sup ra ten to ri yel in trak ra ni yal
he mo ra ji ile ken di ni gös ter miş tir. Al tı ol gu da nö ro -
lo jik mu a ye ne de pa to lo jik bul gu sap tan maz iken, al -
tı ol gu da ise ılım lı dü zey de de fi sit iz len miş tir; be şin de
he mi pa re zi, bi rin de ise ho mo nim he mi a nop si iz len -
miş tir.12 Bi zim ol gu muz da ise ilk bi linç kay bı dı şın da
nö ro lo jik de fi sit ge liş me miş tir. 

Pul mo ner ar te ri o ve nöz mal for mas yon ge nel -
lik le asemp to ma tik tir. Disp ne, he mop ti zi, hi pok se -
mi, be yin ab se si ge liş me di ği sü re ce ta nı koy mak
zor dur. HHT’li ol gu la rın %20’sin de pul mo ner 
ar te ri ove nöz fis tül iz len mek te dir. Bu ol gu la rın 1/4-
1/3’ün de pa ra dok sal ola rak se reb ral is ke mik semp-
tom ge liş mek te dir.13 Pul mo ner ar te ri ove nöz fis tül
bu lu nan HHT has ta la rın da ki san tral si nir sis te mi
komp li kas yon la rı üze ri ne ya pı lan bir ça lış ma ya gö -
re ol gu la rın %19’un da se reb ral ab se, %9.5’in de is-
ke mik in me, %6.3’ün de ge çi ci is ke mik atak ve
%2.4’ün de se reb ral he mo ra ji ge liş ti ği iz len miş tir.14 

Pul mo ner ar te ri o ve nöz mal for mas yon süp he si
olan HHT’li ol gu lar da gö ğüs rad yog ra mı ve kont-
rast lı eko kar di yog ra fi ya pıl ma lı dır. Kon trast lı eko-
kar di yog ra fi nin duyarlılığı %92’dir.15,16 Bu iki tes tin
bir ara da kul la nıl ma sı ile ar te ri o ve nöz mal for mas -
yon ola sı lı ğı %100 ora nın da dış la na bi lir.13 Eğer bu
iki test ten herhan gi bi ri po zi tif se to raks bil gi sa yar -
lı to mog ra fi ya pıl ma lı dır. Kon trast lı eko kar di yog ra -
fi po zi tif ol ma sı na rağ men to raks to mog ra fi si
ne ga tif se mik ros ko bik mal for mas yon lar dan şüp he
edil me li dir.13 Çün kü bil gi sa yar lı to mog ra fi an cak 3
mm üze rin de ki pa to lo ji le ri sap ta ya bil mek te dir.15-19

Bi zim ol gu muz da to raks bil gi sa yar lı to mog ra fi sin -
de mal for mas yon tes pit edil me di, an cak kon trast lı
eko kar di yog ra fi po zi tif ol ma sı ne de niy le pul mo ner
ar te ri o ve nöz mal for mas yon var lı ğı, mik ro anev riz -
ma le hi ne yo rum lan dı. HHT’nin te da vi sin de semp-
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to ma tik yak la şım esas tır. Ge li şen nö ro lo jik komp li -
kas yon la rın ço ğu pul mo ner ar te ri o ve nöz fis tül se-
kon der ol du ğun dan fis tü lün re zek si yo nu ve ya
em bo li zas yo nu şart tır. An cak bi zim ol gu mu za cer-
ra hi gi ri şim öne ril me di. Byrne ve ark.20 HHT ta nı lı
has ta lar da, se reb ral komp li kas yo nu ön le me ama cıy -
la üç ve ya beş yıl da bir kon trast lı to raks to mog ra fi -
si nin tek rar lan ma sı nı ve tes pit edi len fis tül le rin
te da vi si ni, se reb ral ar te ri o ve nöz mal for mas yon lar -
da ki gi bi em bo li zas yon, ek siz yon ve ya rad yo cer ra -
hi şek lin de öner mek te dir.

So nuç ola rak, HHT’ li ol gu la rın nö ro lo jik acil
yak la şım ge rek ti ren san tral si nir sis te mi bul gu la -
rıy la baş vur ma sı ol duk ça en der bir olay dır. HHT
ta nı sı ai le hi kâye si nin ay rın tı lı bir şekil de sor gu -
lan ma sıy la ve ya ba sit sis te mik mu a ye ne ler le da hi
ko na bi le cek bir has ta lık tır ve komp li kas yon la rı
ölüm le da hi so nuç la na bi le cek cid di yet te dir. Bu ne-
den le özel lik le sık bu run ka na ma sı anam ne zi ve -
ren has ta lar da, HHT has ta lı ğı ta nı sı nı ko ya bil mek,
bir son ra ki komp li kas yo nu ön le me de ha yat kur ta -
rı cı ola bi lir.
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