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Resumo
As malformações arteriovenosas pulmonares são ra-
ras e mais de metade dos casos surgem em associação
a telangiectasia hemorrágica hereditária.
Faz-se uma revisão teórica sobre a apresentação clíni-
ca, abordagem diagnóstica, terapêutica e prognóstico
destas malformações vasculares. Estão associadas a
morbilidade e mortalidade consideráveis, pelo que se
preconiza o seu tratamento, assim como o rastreio dos
familiares directos quando se identificam malforma-
ções arteriovenosas pulmonares num doente com te-
langiectasia hemorrágica hereditária. Ainda não exis-
tem estudos prospectivos que estabeleçam o melhor
plano de estudo do doente e seus familiares.

Artigo de Revisão
Revision Article

Abstract
Pulmonary arteriovenous malformations are a rare
disorder associated to hereditary hemorrhagic telan-
giectasia in over 50 % of  the cases.
Clinical presentation, diagnostic work-up, therapeutic
options and prognosis are reviewed by the authors. Pul-
monary arteriovenous malformations are known to have
considerable morbidity and mortality, their treatment
being advisable as well as their screening among family
members, especially if  the index case is diagnosed with
both pulmonary arteriovenous malformations and here-
ditary hemorrhagic telangiectasia. To this moment pros-
pective studies establishing the best diagnostic work-up
for the patients and their families are lacking.
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Descrevem-se dois casos clínicos de malformações ar-
teriovenosas pulmonares no contexto familiar de te-
langiectasia hemorrágica hereditária. A identificação
das doentes implicou o rastreio familiar que permitiu
detectar malformações arteriovenosas pulmonares em
dois familiares e excluir o envolvimento pulmonar em
quatro familiares com a doença.

Rev Port Pneumol 2006; XII (4): 383-399

Palavras-chave: Malformações arteriovenosas pulmo-
nares, telangiectasia hemorrágica hereditária, emboli-
zação.

Introdução
As malformações arteriovenosas pulmona-
res (MAVP), comunicações anormais di-
rectas entre ramos da artéria pulmonar e a
veia pulmonar sem capilares, são uma en-
tidade rara, de etiologia, patogénese e his-
tória natural não inteiramente conhecidas.
Foram descritas pela primeira vez em 1897
por Churton1 e, desde então, foram publi-
cados mais de 500 casos2. Na Clínica Mayo
documentaram-se 194 casos em 45 anos e
estimou-se a incidência em 4,3 casos no-
vos/ano1,3.
As MAVP têm uma incidência de 2-3 por
100 000 habitantes, sendo maior em algu-
mas ilhas da Dinamarca, na Holanda e em
certas regiões de França. São duas vezes
mais frequentes no sexo feminino2. Cerca
de 10% são identificadas na infância, veri-
ficando-se um aumento progressivo da in-
cidência até à 5-6.ª décadas de vida1.
Aproximadamente 65 a 70% destas malfor-
mações vasculares são de natureza congé-
nita, estando associadas à síndroma de

The authors report two pulmonary arteriovenous mal-
formations cases in a family with hereditary hemor-
rhagic telangiectasia. Patient’s diagnosis led to family
screening which resulted in the identification of   pul-
monary arteriovenous malformations in two family
members and pulmonary disease exclusion in four pa-
tients previously known to have hereditary hemorrha-
gic telangiectasia.

Rev Port Pneumol 2006; XII (4): 383-399

Key-words: Pulmonary arteriovenous malformations,
hereditary hemorrhagic telangiectasia, embolization.

Rendu-Osler-Weber ou telangiectasia he-
morrágica hereditária (THH)1. É uma
doença autossómica dominante, de pene-
tração incompleta, pois nem todas as pes-
soas que herdam a mutação a demonstram
fenotipicamente. A penetração média atin-
ge os 95% por volta dos 40 anos, mas é
apenas 62% aos 16 anos4.
A localização genética verifica-se no cromos-
soma 9 (9q 33-34 ou OWR-1) em algumas
famílias – THH tipo 1 (THH1), e no cro-
mossoma 12 (12q ou OWR-2) noutras –
THH tipo 2 (THH2)2. Na maior parte das
famílias, envolve a mutação do gene da pro-
teína endoglina, que desempenha um papel
na reparação tecidular e angiogénese.
É identificada tipicamente pela tríade de te-
langiectasia, epistaxes recorrentes e história
familiar.
As formas de MAVP secundárias ou ad-
quiridas são menos frequentes e podem
surgir em consequência de cirrose hepáti-
ca, cirurgia ou traumatismo torácicos, es-
tenose mitral, actinomicose, xistosso-
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miase, síndroma de Fanconi, carcinoma
metastático da tiróide ou amiloidose sis-
témica1,2.
Os doentes com THH e os seus familiares
devem ser rastreados para a presença de
MAVP, pois estas malformações, associa-
das a morbilidade e mortalidade conside-
ráveis quando não tratadas, estão presen-
tes em cerca de 15 a 35% dos doentes com
THH e em aproximadamente 35% dos fa-
miliares com THH, se existir pelo menos
um doente na família com MAVP1. O pro-
tocolo ideal para a avaliação de doentes
com suspeita de MAVP ainda não foi esta-
belecido.

Apresentação clínica das
malformações arteriovenosas
pulmonares na telangiectasia
hemorrágica hereditária
As malformações vasculares associadas à
THH podem surgir no pulmão mas também
na mucosa do nariz e boca, pele, cérebro e
tracto gastrointestinal. O diagnóstico defini-
tivo da doença deve incluir pelo menos três
dos quatro critérios seguintes: 1) epistaxes
espontâneas recorrentes; 2) telangiectasias
mucocutâneas múltiplas; 3) malformações
arteriovenosas viscerais; 4) familiar em pri-
meiro grau com THH5.
A apresentação clínica das MAVP varia en-
tre ausência de sintomas até doença severa.
Cerca de 72% dos doentes referem sinto-
mas relacionados com a doença, que sur-
gem habitualmente antes dos 20 anos. Os
sintomas relacionados com malformações
arteriovenosas pulmonares (MAVP) surgem
mais tardiamente, entre a 4.ª e 6.ª décadas
de vida1.
As MAVP estão presentes em aproxima-
damente 15 a 35% dos doentes com THH1.

Medem entre um a cinco centímetros de
diâmetro e ocasionalmente podem atingir
dez centímetros. Acompanham-se de um
vaso de alimentação – feeding vessel – que
por sua vez pode apresentar dilatação ou
alargamento aneurismático localizado. Em
70% dos doentes são unilaterais, múltiplas
em 36% e podem surgir bilateralmente em
50%, com predilecção pelos lobos infe-
riores (50-70%)16. Pensa-se que a gravida-
de dos sintomas esteja directamente re-
lacionada com o número e dimensão das
MAVP, e magnitude da fracção de shunt

intrapulmonar direito-esquerdo (artéria
pulmonar-veia pulmonar) que estas con-
dicionam1,2. Uma MAVP única com diâme-
tro inferior a 2 cm na telerradiografia to-
rácica geralmente não é sintomática. Se o
shunt for superior a 20% do débito cardíaco
ou se houver uma redução de hemoglobi-
na superior a 5g/dL, o doente apresenta
cianose, hipocratismo digital e policitemia
evidentes2.
As epistaxes são a manifestação mais comum
na THH (cerca de 90%) e a queixa mais ha-
bitual nos doentes com MAVP1. Pode ocor-
rer diariamente ou apenas num episódio
mensal. Transfusões sanguíneas são neces-
sárias em 10-30% dos doentes.
A dispneia surge em metade dos doentes
com MAVP e é o sintoma pulmonar mais
frequente. Pode também surgir platipneia,
dispneia na posição ortostática e que alivia
com o decúbito1. A ortodeoxia é a tradu-
ção laboratorial da platipneia e correspon-
de à diminuição da saturação periférica de
oxigénio em posição ortostática.
As hemoptises, toracalgia e tosse são sinto-
mas menos comuns1.
A hemorragia gastrointestinal ocorre em 15
a 30% dos doentes com THH. Surge habi-
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tualmente após os 60 anos e, tal como as
epistaxes, pode ser causa de anemia em doen-
tes com MAVP1.
O envolvimento hepático é raro, mas com
repercussões hemodinâmicas importantes
se o shunt intra-hepático esquerdo-direi-
to causar insuficiência cardíaca de alto
débito. Estes doentes apresentam tipica-
mente uma pressão de encravamento da
artéria pulmonar e índice cardíaco eleva-
dos com resistência vascular pulmonar
normal6. Menos frequentemente pode
surgir hipertensão portal secundária com
pressão de encravamento da artéria pul-
monar normal e resistência vascular pul-
monar aumentada1.
O envolvimento neurológico – enxaque-
ca, abcesso cerebral, acidente isquémico
transitório, acidente cerebrovascular, con-
vulsão, hemorragia intracerebral e suba-
racnóidea – é comum na THH (8-12%),
particularmente quando associado a his-
tória pessoal ou familiar de MAVP, e pode
ser a primeira manifestação da doença(4).
As cefaleias tipo migraine estão presentes
em 50% dos doentes, sem etiologia escla-
recida para esta associação. A emboliza-
ção paradoxal através de uma MAVP, ul-
trapassando os capilares pulmonares que
funcionam como filtros e alcançando o
sistema nervoso central, é o mecanismo
mais provável dos abcessos cerebrais e
acidentes cerebrovasculares1. Estima-se
que as MAVP sejam a causa dos sintomas
neurológicos em 2/3 dos doentes com
THH4. O risco de complicações neuroló-
gicas aumenta com a idade e o número
de MAVP7,8 e é significativo quando o fee-
ding vessel excede 3 mm de diâmetro16.
Estes doentes têm um risco de 2%/ano
de sofrerem AVC, e 1%/ano de desen-

volverem um abcesso cerebral. Alguns
autores recomendam o rastreio de mal-
formações arteriovenosas cerebrais em
todos os doentes com THH, independen-
temente do envolvimento pulmonar, já
que em 11% destes a angiorressonância
cerebral documentará a presença de mal-
formações arteriovenosas cerebrais2,9.
O exame físico meticuloso permite detec-
tar sinais de THH em 75% dos doentes10.
As telangiectasias superficiais da pele e de
outras mucosas – lábios, língua, palato,
dedos, face, conjuntivas, tronco, braços e
leitos ungueais – surgem habitualmente
mais tarde, que as epistaxes e são também
muito frequentes, sendo o sinal físico mais
importante nos doentes com MAVP4.
Podem ser auscultados sopros nas áreas cor-
respondentes a MAVP em menos de meta-
de dos doentes. São caracteristicamente
mais intensos durante a inspiração e com a
manobra de Muller (inspiração forçada com
a glote fechada após expiração completa),
situações em que aumenta o retorno veno-
so ao tórax1.
O hipocratismo digital e a cianose1 são sinais
menos frequentes. Nos doentes com anemia,
a cianose pode não se manifestar2.
Durante a gravidez, devido ao aumento
da síntese hormonal (esteróides), débito
cardíaco e volemia, pode ocorrer hemor-
ragia pulmonar por ruptura de MAVP,
com compromisso da saúde fetal e ma-
terna. Assim, o diagnóstico pré-natal e
tratamento da mulher com MAVP no con-
texto de THH pode prevenir complica-
ções materno-fetais com potencial risco
de vida15.
As principais manifestações clínicas das
MAVP estão resumidas no Quadro I e as suas
complicações no Quadro II.
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Abordagem diagnóstica
das malformações
arteriovenosas pulmonares
Deve pensar-se no diagnóstico de MAVP em
doentes com uma ou mais das seguintes ca-
racterísticas: 1) telangiectasias mucocutâneas;
2) hemoptises; 3) estigmas de shunt direito-
-esquerdo – dispneia, hipoxemia, policitemia,
hipocratismo digital, cianose, embolia ou
abcesso cerebral; 4) um ou vários nódulos

pulmonares na radiografia do tórax; 5) fami-
liar com THH.
A radiografia do tórax é recomendada
como avaliação inicial. Na maioria dos doen-
tes com MAVP clinicamente importantes
apresenta alterações – hipotransparências ar-
redondadas, que podem ser lobuladas, de li-
mites bem definidos, habitualmente com um
a cinco centímetros de diâmetro, com som-
bras lineares adjacentes que correspondem
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Quadro I – Sintomas e sinais de malformações arteriovenosas pulmonares

THH — telangiectasia hemorrágica hereditária
Adaptado de Gossage JR, Kanj G. Pulmonary arteriovenous malformations: A state of art review 1.

Quadro II – Complicações associadas a malformações arteriovenosas pulmonares (MAVP)

Adaptado de Gossage JR, Kanj G. Pulmonary arteriovenous malformations: A state of art review 1.
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aos feeding vessels. Em 2/3 dos casos locali-
zam-se nos lobos inferiores1. Quando nor-
mal, a radiografia do tórax torna o diagnós-
tico de MAVP pouco provável, mas não
invalida o estudo adicional, sobretudo em do-
entes com outras características sugestivas de
MAVP ou THH.
A angiotomografia computorizada (ân-

gio-TAC) torácica caracteriza melhor a es-
trutura das MAVP do que a radiografia con-
vencional, sendo um instrumento importante
no diagnóstico e definição da anatomia vas-
cular da MAVP (95%). Estudos recentes afir-
mam que a avançada reconstrução tridimen-
sional helicoidal da ângio-TAC tem maior
sensibilidade em relação à angiografia pul-
monar, podendo mesmo ser suficiente para
o diagnóstico16.
No entanto, a angiografia pulmonar con-
tinua a ser o exame diagnóstico de eleição e
é indispensável no planeamento terapêutico4.
Não só identifica a MAVP, como também
define a angioarquitectura da rede vascular
pulmonar, útil particularmente na programa-
ção da embolização terapêutica.
A ressonância magnética tem um papel limi-
tado comparativamente à tomografia com-
putorizada.
A oxigenação está afectada na maioria dos
doentes com MAVP, pois a fracção de débi-
to cardíaco que ultrapassa os capilares pul-
monares (fracção de shunt) é superior à habi-
tual. A magnitude do shunt intrapulmonar
direito-esquerdo pode ser calculada pela de-
terminação da pressão de oxigénio no san-
gue arterial (PaO

2
)
 
e pela saturação periférica

(SatO
2
) após administração de oxigénio a

100% durante 15 a 20 minutos. Sempre que
a fracção de shunt for superior ao normal,
5%, é necessária investigação adicional. Uma
alternativa a esta prova é a medição da PaO

2

e SatO
2
 em ar ambiente. PaO

2
 superior a 95

mmHg e SatO
2
 superior a 96,5% excluem a

presença de shunt significativo; PaO
2
 inferior

a 85 mmHg e SatO
2
 inferior a 96% sugerem

uma fracção de shunt superior a 5%1. Este
método tem uma sensibilidade de 87,5% e
especificidade de 71,4%(16).
O ecocardiograma contrastado – Reali-
zado após a injecção de contraste (5-10 ml
de soro salino agitado, por exemplo), apre-
senta sensibilidade de 90 a 100% na detec-
ção de shunt intrapulmonar anormal1  com
especificidade de 62% e valor preditivo ne-
gativo de 97%17. Não permite, no entanto,
a quantificação ou descrição anatómica do
shunt. Na ausência de shunt, as microbolhas
de ar rapidamente desaparecem na aurícula
direita. Na sua presença, estas mesmas mi-
crobolhas são visíveis na aurícula esquerda
ao fim de 3-8 ciclos cardíacos2. É conside-
rado o teste não invasivo mais sensível no
diagnóstico das MAVP17. O ecocardiogra-
ma transesofágico contrastado tem maior
sensibilidade do que o transtorácico na de-
tecção de shunt intrapulmonar e na monito-
rização após tratamento16.
Apesar de alguns estudos sugerirem ser o
ecocardiograma contrastado o meio de
diagnóstico mais sensível na detecção de
MAVP, a angiografia pulmonar continua a
ser o gold standard no diagnóstico desta pato-
logia18.
 O cintilograma pulmonar de perfusão

também pode ser útil, ainda que mais dis-
pendioso, no diagnóstico de MAVP. Os
macroagregados de albumina marcados
com 99mTc injectados em veia periférica
irão alcançar a circulação cerebral e renal
após ultrapassarem os capilares pulmona-
res, na presença de shunt intrapulmonar
anormal1.

Malformações arteriovenosas pulmonares – associação a telangiectasia
hemorrágicahereditária. Casos clínicos e rastreio familiar

Diva Ferreira, Joana Amado, Raquel Duarte, José Almeida, Paulo Morgado, Teresa Shiang

a angiografia

pulmonar continua

a ser o exame

diagnóstico de

eleição e é

indispensável no

planeamento

terapêutico

Apesar de alguns

estudos sugerirem

ser o ecocardiograma

contrastado o meio

de diagnóstico mais

sensível na detecção

de MAVP, a

angiografia pulmonar

continua a ser o gold

standard no

diagnóstico desta

patologia



R E V I S T A  P O R T U G U E S A  D E  P N E U M O L O G I A

Vol XII  N.º 4  Julho/Agosto  2006

389

No teste de exercício cardiopulmonar, os
doentes manifestam diminuição da tolerân-
cia ao exercício, com um consumo máximo
de oxigénio entre 61% e 73%16.
Não existem estudos sistematizados sobre a
hemodinâmica pulmonar no contexto de
MAVP. Pensa-se que na maioria dos casos a
pressão da artéria pulmonar seja normal ou
baixa, pois estas malformações vasculares
funcionam como circuitos de baixa resistên-
cia. Aproximadamente 10% dos doentes com
THH e MAVP apresentam hipertensão pul-
monar que pode ser subsequente ao envol-
vimento hepático pela doença. Pode surgir

hipertensão pulmonar ou agravamento da
previamente existente após o tratamento de
MAVP1.
Pelo facto de a MAVP poder apresentar-se
como um nódulo solitário do pulmão na ra-
diografia torácica, a biópsia aspirativa trans-
torácica pode desencadear um hemorragia
pulmonar. Assim, deve considerar-se esta pa-
tologia no diagnóstico diferencial do nódulo
do pulmão e excluir MAVP antes da realiza-
ção da punção16.
Na Fig. 1 propõe-se um algoritmo de abor-
dagem diagnóstica e terapêutica na suspeita
clínica de MAVP.
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Fig. 1 – Algoritmo diagnóstico e terapêutico na suspeita clínica de malformações arteriovenosas pulmonares

Adaptado de Khurshid I, Downie GH. Pulmonary arteriovenous malformation 2.
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Abordagem terapêutica
e prognóstico das malformações
arteriovenosas pulmonares
Cerca de 25% das MAVP não tratadas au-
mentam de dimensões aproximadamente 0,3
a 2 mm/ano1. Estão associadas a morbilida-
de e mortalidade consideráveis (Quadro III),
ainda que a história natural não seja comple-
tamente conhecida. A taxa de mortalidade
em doentes não tratados varia entre 0 e 15%,
conforme as séries, e tem sido relacionada
com acidente cerebrovascular, abcesso cere-
bral, hemoptises maciças, endocardite infec-
ciosa e hemotórax.
O tratamento das MAVP é recomendado em
todos os doentes sintomáticos, desde que
tecnicamente possível, nos doentes com
MAVP superiores a dois centímetros de diâ-
metro ou com feeding vessels de calibre igual
ou superior a três milímetros1, 12-14. O primei-
ro caso de embolização com sucesso foi des-
crito em 1977.
A embolização transcateter das MAVP com
balões destacáveis de silicone ou com coils
metálicos é hoje em dia a abordagem tera-

pêutica de eleição, com eficácia entre 90% e
100% dos casos, com benefícios imediatos
(oclusão), e superior a 85% na manutenção
da oclusão após um ano, sendo a cirurgia uma
opção menos utilizada18.
A emboloterapia está associada a menos
de 13% de complicações graves e habi-
tualmente auto-limitadas – dor pleurítica
(a mais comum – 12%), bradiarritmias/
/taquiarritmias, embolização gasosa tran-
sitória, enfarte pulmonar, trombose ve-
nosa profunda, migração distal do balão,
acidente cerebrovascular1. Não há casos
descritos de mortalidade decorrente da
técnica. A evolução a longo prazo é geral-
mente favorável, ainda que em muitos
doentes não seja possível normalizar o
shunt intrapulmonar, dada a existência de
micromalformações não visualizadas ou
de dimensões que não permitam embo-
loterapia. As complicações a longo prazo
após embolização, mais frequentes em
MAVP de grande calibre, são raras e in-
cluem: acidente cerebrovascular ou abces-
so cerebral em 2% dos doentes, recanali-
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Quadro III – Mortalidade e morbilidade em doentes com malformações arteriovenosas pulmonares não tratadas

NR – não reportado. * morte por acidente cerebrovascular, abcesso cerebral, hemotórax e hemoptise; † morbilidade associada a acidente cerebrovascu-
lar e abcesso cerebral.
Adaptado de Gossage JR, Kanj G. Pulmonary arteriovenous malformations: A state of art review 1.
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zação de MAVP em menos de 1% dos ca-
sos, desenvolvimento de novas MAVP,
crescimento de novos feeding vessels, hiper-
tensão pulmonar de novo ou agravamen-
to de preexistente e pleurisia quatro a seis
semanas após embolização14.
A ressecção cirúrgica está indicada em
doentes cuja emboloterapia não foi eficaz,
ou que desenvolveram complicações após
esta técnica, como seja hemorragia ou rup-
tura intrapleural de MAVP. Está ainda in-
dicada nas lesões não passíveis de trata-
mento por embolização. A mortalidade que
tem sido publicada nas várias séries desde
1960 é zero2.
Recentemente, a toracoscopia vídeo-assisti-
da (VATS) tem sido utilizada na ressecção
de pequenas malformações2.
Recomenda-se um período de vigilância sub-
sequente à técnica, com protocolos de actua-
ção variáveis consoante as séries. Uma
sugestão mais consensual é a reavaliação ga-
sométrica anual com ângio-TAC e ecocar-
diograma contrastado cada 3 a 5 anos.
Aconselha-se profilaxia antibiótica antes
de manipulações dentárias ou procedi-
mentos cirúrgicos nos doentes com
MAVP1 para reduzir o risco de emboliza-
ção de abcessos. Concretamente, reco-
menda-se amoxicilina 3g PO 1 hora ou
2g EV 30 minutos antes do procedimen-
to; na criança, a dose é 50 mg/kg PO 1
hora antes. Em alternativa, é sugerido a
eritromicina 1g PO 1 a 2 horas, seguida
de 500 mg PO 6 horas após a dose ini-
cial; na criança, a dose inicial é 20 mg/kg,
e a posterior é 10 mg/kg16. Além disso, é
vivamente recomendado evitar fármacos
com propriedades anticoagulantes, antia-
gregantes plaquetários, nomeadamente

anti-inflamatórios não esteróides, que
interfiram com a hemostase. No caso
particular da hemorragia da mucosa (na-
sal, gastrointestinal), é recomendada a
administração de ácido aminocapróico
(anti-fibrinolítico) e, nas mulheres, contra-
ceptivos orais (estrogénios e/ou proges-
terona)16.
Um estudo18 realizado no âmbito do follow-

up das MAVP após embolização terapêuti-
ca analisou as alterações encontradas no
ecocardiograma contrastado efectuado um
ano após a técnica. Concluiu-se que em
mais de 90% os doentes mantinham sinais
de shunt intrapulmonar, mesmo em doen-
tes sem MAVP, residuais na angiografia
pulmonar (cerca de 80%). Considerou-se
que isto pode reflectir a presença de MAVP
residuais de ínfimas dimensões não suscep-
tíveis de ser visualizadas na angiografia, ou
eventualmente menos provável a reper-
fusão do feeding vessel embolizado. Estes
dados têm importantes implicações no fol-
low-up e orientação destes doentes. Este es-
tudo recomenda a comparação do ecocar-
diograma contrastado, realizado um ano
após a embolização terapêutica, com o an-
terior à técnica, de forma a valorizar even-
tuais discrepâncias. Se houver alterações de
novo, então deverá ser feito ângio-TAC
torácico para localização da MAVP e pla-
near eventual angiografia para emboliza-
ção terapêutica.

Casos clínicos e rastreio familiar
1. Mulher de 53 anos, não fumadora e do-
méstica, foi referenciada à consulta de Pneu-
mologia para esclarecimento de alterações
na radiografia do tórax realizada por rotina
(Fig. 2).
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Apresentava dispneia para grandes esfor-
ços há cerca de seis meses e epistaxes re-
correntes de pequeno volume desde a ju-
ventude, sintomas que nunca antes tinham
sido valorizados.

Como antecedentes patológicos referia um
episódio mal esclarecido de meningite na
primeira infância com sequelas – epilep-
sia, défice sensitivo-motor esquerdo e men-
tal ligeiros.
Como antecedentes familiares mencionou
a presença de epistaxes, hemorragia gastro-
intestinal ou telangiectasias cutâneas de
forma isolada ou em associação no seu
progenitor (falecido), numa tia paterna (fa-
lecida), três irmãos e uma sobrinha. Nos
três irmãos, o diagnóstico de THH já ti-
nha sido estabelecido.
Ao exame físico identificaram-se telangiec-
tasias cutâneas dispersas pelo tronco, ciano-
se central e das extremidades; sem hipocra-
tismo digital ou alterações à auscultação
cardíaca e pulmonar.
A gasimetria arterial evidenciou hipoxemia e
hipocapnia em ar ambiente – PaO

2
: 49,4

mmHg, SatO
2
: 86,9%, PCO

2
: 33 mmHg, pH:

7,44, HCO
3 

-: 23,3 mmol/L.
Realizou-se tomografia computorizada torá-
cica para melhor caracterização das altera-
ções radiológicas (Fig. 3) e angiografia pul-

Malformações arteriovenosas pulmonares – associação a telangiectasia
hemorrágicahereditária. Casos clínicos e rastreio familiar

Diva Ferreira, Joana Amado, Raquel Duarte, José Almeida, Paulo Morgado, Teresa Shiang

Fig. 2 – Radiografia póstero-anterior do tórax – hipotrans-
parência nodular bosselada à periferia do terço inferior do
campo pulmonar direito.

Fig. 3 – Tomografia computorizada do tórax – A) Formações tubulares entre o segmento posterior do lobo superior direito e o segmento apical do lobo
inferior; B) Outra formação nodular no segmento ápico-posterior do lobo superior esquerdo; C) Uma formação nodular de menores dimensões na base
pulmonar esquerda.

A B C
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monar que confirmou a presença de malfor-
mações arteriovenosas pulmonares bilaterais
(Figs. 4 e 5).
A tomografia computorizada crânio-encefá-
lica excluiu a presença de malformações ar-
teriovenosas cerebrais (Fig. 6).

Foi submetida a duas sessões de emboliza-
ção arterial pulmonar com introdução e in-
suflação de balões destacáveis de silicone
(Figs. 7 e 8).
Documentada melhoria sintomática e gasi-
métrica (PaO

2
: 65,4 mmHg, SatO

2
: 96%,

Fig. 4 – Angiografia pulmonar não selectiva sem (A) e com (B) subtracção

A B

Fig. 5 – Angiografia pulmonar selectiva com subtracção à direita (A) e à esquerda (B)

A B
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Fig. 6 – Tomografia computorizada crânio-encefálica – Atrofia
cortical parietal direita associada a lesões hipodensas na
coroa radiada e cápsula externa adjacentes. Repuxamento
do corpo do ventrículo lateral homolateral

Fig. 7 – Embolização com balão destacável de silicone da
malformação arteriovenosa pulmonar à esquerda

PCO
2
: 37,5 mmHg, pH: 7,42, HCO

3
: 24,3

mmol/L) após a emboloterapia.
O diagnóstico de telangiectasia hemorrágica
hereditária foi estabelecido em presença de
epistaxes espontâneas recorrentes, telangiectasias
cutâneas, MAVP e história familiar da doença.

Fig. 8 – Angiografia pulmonar selectiva com subtracção de controlo após embolização à direita (A) e à esquerda (B)

A B
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2. Mulher de 36 anos, não fumadora, em-
pregada em café, com marido consanguíneo
– primo direito, e prima de mulher com THH
e MAVP identificadas (caso clínico 1); foi
convocada para rastreio destas patologias em
consulta de Pneumologia.
Apresentava epistaxes espontâneas recorren-
tes de pequeno volume desde a adolescên-
cia, sintomas que nunca antes tinham sido
valorizados.
Como antecedentes patológicos referia ce-
faleias tipo migraine, sendo já seguida em con-
sulta de Neurologia.
Como antecedentes familiares mencionou o
diagnóstico de THH em familiares, incluin-
do o pai, já estabelecido, alguns com MAVP.
Ao exame físico identificaram-se telangiecta-
sias cutâneas nos lábios e língua, sem sinais
de dificuldade respiratória, hipocratismo di-
gital ou alterações à auscultação cardíaca e
pulmonar. Estabelecido então o diagnóstico
de THH atendendo aos critérios clínicos:
epistaxes recorrentes + telangiectasias + fa-
miliar com THH.

A gasimetria arterial revelou-se normal em
ar ambiente. Realizou também radiografia
do tórax (Fig. 9) e tomografia computori-
zada torácica (Fig. 10) que não mostraram
alterações. Dada a história de cefaleias tipo
migraine e o diagnóstico de THH, optou-
-se pela realização de angio-ressonância
magnética cerebral que revelou presença
de sequelas de lesão vascular isquémica, na
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Fig. 9 – Radiografia póstero-anterior do tórax – Sem alterações

Fig. 10 – Tomografia computorizada do tórax – Sem alterações
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provável dependência de embolização pa-
radoxal. Para investigar a presença de
MAVP como etiologia, realizou um eco-
cardiograma transtorácico contrastado que
revelou presença de shunt intrapulmonar,
posteriormente identificado ao nível das
veias pulmonares direitas no ecocardiogra-
ma transesofágico contrastado. Para cor-

recta localização anatómica da MAVP, efec-
tuou angiografia pulmonar, que confirmou
a presença de malformação arteriovenosa
pulmonar no segmento medial do lobo mé-
dio (Fig. 11).
Foi submetida a uma sessão de embolização
arterial pulmonar através de coils ICD (plati-

nium) (Figs. 12 e 13).

Fig. 12 – Embolização com coils ICD (platinium) da malformação arteriovenosa pulmonar à direita

Fig. 11 – Angiografia pulmonar não selectiva sem subtracção (A) e selectiva com subtracção (B)

A B
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Procedeu-se ao rastreio da THH, nomeada-
mente do seu envolvimento pulmonar, em vinte
indivíduos adultos desta família (Fig. 14).

Nenhum dos elementos tinha sido rastrea-
do. O plano de rastreio incluiu história clíni-
ca, exame físico, gasimetria arterial, radiogra-

Fig. 14 – Árvore genealógica da família estudada

mulher / homem não estudados

mulher / homem estudados, sem doença

mulher / homem estudados, com THH
   falecidos

     * com malformações arteriovenosas pulmonares

    ** caso descrito

   submetido a emboloterapia

Fig. 13 – Angiografia pulmonar selectiva de controlo após embolização à direita sem subtracção (A) e com subtracção (B)

A B
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fia e tomografia computorizada torácicas.
Corroborou-se o diagnóstico de THH em 7
familiares, tendo sido confirmada a presen-
ça de MAVP em 4 destes. Procedeu-se a
emboloterapia com balão de silicone em dois
doentes, com coils numa doente, e, no outro,
optou-se por manter a vigilância clínica e
radiológica, pois a técnica não foi possível,
atendendo às dimensões diminutas da MAVP.
Os quatro doentes com MAVP mantêm-se
em vigilância na consulta de Pneumologia.
Procedeu-se a avaliação gasimétrica ao pri-
meiro mês após emboloterapia e planeia-se
a reavaliação gasimétrica anual e por ecocar-
diograma contrastado e ângio-TAC cada três
a cinco anos.
Os outros doentes, em que foi excluído o
envolvimento pulmonar, tiveram alta da con-
sulta de pneumologia, tendo sido referencia-
dos aos seus médicos de família.

Comentários
As malformações arteriovenosas pulmona-
res (MAVP) associadas a telangiectasia he-
morrágica hereditária (THH) podem ser le-
sões clinicamente silenciosas que causam
morbilidade súbita importante ou mesmo a
morte. A suspeita diagnóstica na presença
de história familiar ou de sintomas e sinais
sugestivos da doença deve ser confirmada
para que as MAVP possam ser atempada-
mente identificadas e tratadas. A tríade clás-
sica de dispneia de esforço, cianose e hipo-
cratismo digital deve alertar o clínico para a
possibilidade de MAVP. Está recomendada
a realização de tomografia computorizada
contrastada/angiorressonância magnética
cerebral para despiste de malformações vas-
culares cerebrais2.
Nos casos descritos, as lesões hipodensas
cerebrais podem corresponder a complica-

ções neurológicas associadas a embolização
paradoxal. No passado, teria sido oportuno
valorizar sinais, sintomas e história familiar
de THH se, com isso, se tivesse evitado a
morbilidade descrita.
O rastreio familiar realizado permitiu a iden-
tificação de dois casos assintomáticos de
MAVP. Espera-se que a identificação destas
malformações vasculares, o seu tratamento
e a vigilância subsequente possam evitar com-
plicações potenciais associadas.
Para a rápida exclusão de MAVP, são neces-
sários testes de rastreio simples, de baixo
custo e facilmente acessíveis, com uma sen-
sibilidade à volta de 100%. Com base em
dados publicados e experiências locais, dife-
rentes unidades utilizam a oximetria, gaso-
metria arterial, oxigenação a 100%, ecocar-
diograma contrastado, ângio-TAC torácico
ou combinação destes métodos, mas não há
consenso.
Não existe um protocolo estabelecido de
rastreio de MAVP e de vigilância após o
diagnóstico e tratamento, pelo que o algo-
ritmo de estudo que foi utilizado não é
mais do que uma proposta de actuação. O
intervalo de vigilância correcto é desconhe-
cido. Dado o desenvolvimento de lesões
ao longo de um período entre 2 e 3 anos, é
recomendada a reavaliação com esta pe-
riodicidade19.
Serão necessários estudos prospectivos alar-
gados para estabelecer a melhor forma de
abordagem da doença.
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