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Ozet

Summary

Rendu-Osler-Weber sendromu olarak da bilinen herediter
hemorajik telenjiyektazi; deri, mukoza, akciger ve beyin da-
marlarinin otozomal dominant gegisli bir hastaligidir. Hastali-
gin en erken belirtisi genellikle 20 yaslarinda baglayan ve
hastalarin yaklasik yarisinda gozlenen epistaksistir. Epistaksis
anemiye neden olabilecek kadar siddetli olabilir. Anemi ile
birlikte deri ve mukoza lezyonlar1 belirgin olan bir olgu su-
nulmaktadir.
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Hereditary hemorrhagic telangiectasia, also known as
Rendu-Osler-Weber  syndrome, is inherited autosomal
dominantly and involves vessels of the skin, mucosa, lung and
brain. Epistaxis that usually appears by the age of 20 is the
earliest sign of the disease in half of the patients. Epistaxis
may be so severe to cause anemia. A case with prominent skin
and mucosa lesions with anemia, is presented.
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Herediter hemorajik telenjiyektazi (HHT); de-
ri, mukoz membranlar, akciger ve beyin damarlari-
nin otozomal dominant gegisli bir hastaligidir (1-
3). Hastaligin en erken belirtisi olan epistaksisten
sonra telenjiyektazi ve i¢ organ tutulumu ortaya
cikar (2-5). Tipik deri ve mukoza lezyonlar ile
birlikte karakteristik histopatolojik bulgulara sahip
olan HHT’li olguyu sunmay1 uygun bulduk.

Olgu

Agir anemi ile birlikte deri ve mukozalarinda
telenjiyektazi ve epistaksisi olan 42 yasinda bayan
hasta poliklinigimize basvurdu. Muayenede soluk-
luk disinda genel durum iyiydi. Dudaklar, dil, yiiz
ve el palmar yiizlerinde ¢ok sayida kiiciik, kirmizi
papiiler lezyonlar1 mevcuttu (Sekil 1a, 1b). Yapilan
karaciger fonksiyon testleri, idrar tetkiki ve kana-
ma-pthtilasma zamanlari normal sinirlardaydi.
Tam kan tablosunda hematokrit %23, hemoglobin
7 gr/dl’ydi. Hastanin periferik yaymasinda eritro-
sitler hipokrom mikrositer goriinimdeydi. Serum
demir diizeyi diisiik, demir baglama kapasitesi
yiiksekti.
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Yedi yillik epistaksis tanimlayan hastanin, ya-
pilan laringoskopik muayenesinde nazal mukozada
telenjiyektaziler saptandi. Bir ay Once anemi ve
gastrik  yakinmalar1 olan hastanin, yapilan
gastrointestinal sistem kolonoskopik ve
endoskopik muayenelerinde patoloji saptanmamis-
t1. Abdominal ve pelvik ultrasonografilerde organ-
lar normal smurlarda tespit edildi. Aile
anamnezinde benzer bulgular tanimlamiyordu.

Lezyondan alinan biyopsinin histopatolojik
incelemesinde epidermisin hemen altinda ince
duvarli, yassi endotelial hiicrelerle cevrili dilate
veniiller mevcuttu. Yogun olarak lenfositlerden
olusan belirgin perivaskiiler hiicre infiltrasyonu
bulunuyordu (Sekil 2).

Tartisma
Genellikle hastaligin en erken belirtisi olan
epistaksis, hastalarin yaklasik olarak yarisinda 20
yas civarinda baglar. Derideki telenjiyektaziler
tipik olarak epistaksisten sonraki donemde ortaya
cikar (2,4). Telenjiyektaziler hastalarin ¢ogunda 40
yaslarinda dudaklarda, dilde, damakta, parmaklar-
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Sekil 1a. Dudaklar ve dilde ¢ok sayida kiigiik, kirmiz1 papiiler
lezyonlar mevcut.

da, yiizde, konjuktivalarda, govdede, kollarda,
tirnaklarda veya bunlarin birkaginda ortaya gikar.
Dildeki lezyonlarin tani i¢in diagnostik dnemi var-
dir (2,5. HHT tanisinda Onemli olan
telenjiyektazileri bazen senil anjiomalardan ayirt
etmek gii¢ olabilir (6).

Epistaksis kan transfiizyonu ve oral demir te-
davisi gerektirecek diizeyde siddetli olabilecegi
gibi, hi¢bir zaman HHT diislindiirmeyecek diizey-
de hafif de olabilir (7).

Yaklasik olarak hastalarin yarisinda, bu bulgu-
larin ortaya ¢ikmasindan sonraki yillarda i¢ organ
tutulumu, hastalarin yaklasik olarak %15’inde
pulmoner arteriovendz malformasyonlar gelisebilir
(1,4). Bu malformasyonlar tehlikelidir. Ozellikle,
paradoksik bazen septik embolilere neden olabilir
veya nadiren hemoptizi, hemotoraks gelisebilir (6).
HHT’li hastalarda dispne, siyanoz ve ¢omak par-
mak arteriovendz malformasyonu diisiindiirmelidir
(1,2). HHT’li hastalarda karaciger tutulumu temel
olarak hepatik arterden hepatik venlere dogru sant
olusumu ile meydana gelir. Bunun sonucu olarak
portal hipertansiyon, kalp yetmezligi, karaciger
sirozu geligebilir (8). Hastamizda i¢ organ tutulu-
munu disiindiirecek klinik bulgular yoktu.

HHT’li hastalarda migren bas agrisiyla, ba-
yilmayla ve intrakranial kanamayla sik karsilagila-
bilir (9,10). Hastamizin yapilan nérolojik muaye-
nesi normaldi.
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Sekil 1b. Ellerde kiigiik, kirmizi papiiler lezyonlar.

Sekil 2. Epidermisin hemen altinda ince duvarli, yassi
endotelial hiicrelerle ¢evrili dilate veniiller.

HHT’1i hastalarin az bir kisminda iist veya alt
gastrointestinal sistemde, genellikle yagsamin 5.
veya 6. dekadinda hemoraji meydana gelebilir
(11). Hastamizda gastrointestinal sisteme yonelik
yapilan gastroskopik muayeneler normaldi.

Akyol ve arkadaglar1 tipik deri lezyonlari,
epistaksis, anemi ve yapilan endoskopik muayene-
de 6zofagus alt boliimleri ve antrumda HHT Ilehine
degerlendirilen telenjiyektazileri olan 51 yasinda
erkek bir olgu bildirmislerdir (12). Biiylikasik ve
arkadaglar1 ise tipik deri lezyonlan ile birlikte
pulmoner arter anevrizmasi, akciger ve karacigerde
arteriovendz  malformasyonlari, mide  ile
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duodenumda ¢ok sayida telenjiyektazisi olan bir
olgu birdirmiglerdir (13).

HHT nin patogenezi heniiz tam olarak anlasi-
lamamisgtir, ancak genlerde mutasyon sonucu olu-
san familyal bir hastalik oldugu gosterilmistir
(1).Tumiiyle normal tastyicilar nadirdir, ancak
hastalarmn  %20’sinde lezyonlar minimal oldugu
icin, baz1 hastalarin aile anamnezi negatiftir. Has-
tamizin aile anamnezinde HHT’yi diisiindiirecek
bulgu ve klinik belirtiler tanimlanmadi. Bu durum
HHT’nin aile bireylerinde ¢ok hafif oldugunu veya
ileri yaglarda ortaya cikabilecegini diislindiirmek-
tedir.

Tipik deri lezyonlar1 ve aile anamnezi ile

HHT’i tams1 koymak olduk¢a  kolaydir.
Telenjiyektazi nedeni olabilen primer (vaskiiler
nevus, anjiom ve anjiokeratomlar, ataxi-

telenjektazi, spider telenjicktazisi) ve sekonder
(rozasea, giines 1sinlari, post travmatik, kollajen
doku hastaliklart ve HIV enfeksiyonu) nedenler
ayirt edilmelidir (2).

Tedavide; anemi var ise oral demir tedavisi
gerekebilir. Epistaksisin akut olarak dnlenmesinde
yillarca  kimyasal madde (glimiis nitrat),
elektrokoterizasyon, nazal tampon, cok siddetli
olgularda damar ligasyonu veya embolizasyonu
uygulanmistir. Son yillarda epistaksisin tedavisin-
de lazer uygulanmaya baslamistir. Pulsed dye
laserin (PDL) daha giivenli ve etkili oldugu bildi-
rilmektedir (14). Epistaksisin siddetli oldugu du-
rumlarda cerrahi olarak nazal mukozaya deri grefti
uygulanabilir. Bazi siddetli epistaksis olgularinda
estrojenler etkili  olabilmekle birlikte, e-
aminokaproik asit ile fibrinolitik tedavi de faydali
olabilmektedir (1,2).
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