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MAKALE OZET

BILGIiSI

Gonderilme Tarihi: Herediter hemorajik telanjiektazi (HHT), diger adiyla Osler Weber
08.12.2016 Rendu Sendromu otozomal dominant gegisli, coklu organ tutulumu
Diizeltme: ile seyreden bir vaskiiler displazi hastaligidir. Siklikla kanama
16.01.2017 egilimi gostermektedir. Toplumda prevelanst 1-2/100 000°dir.
Kabul: Hastalarin ¢cogu normal hayat beklentisine sahip olmalarina ragmen
05.03.2017 HHT, hastalarin yaklasik %10’unda hayati tehdit eden; inme,
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serebral apse veya masif kanama gibi ciddi komplikasyonlara yol
acabilmektedir. Burada, demir eksikligi anemisine neden olan HHT
tanist konmus bir olguyu sunduk.

Anahtar Kelimeler:

Herediter hemorajik telenjiektazi,
Osler-Weber-Rendu Sendromu,
Anemi
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ARTICLE ABSTRACT
INFORMATION
Date of Submission Hereditary hemorrhagic telangiectasia (HHT), also known as Osler-
08.12.2016 Weber-Rendu syndrome is an autosomal-dominant multi-organ
Revision: vascular dysplasia and results in a tendency for bleeding. The
16.01.2017 worldwide prevalence is 1-2 cases per 100 000 population. However
Accepted: most patients have a normal life expectancy. HHT can lead to serious
05.03.2017 or even life-threatening complications such as stroke, cerebral
abscess or massive haemorrhage in almost 10% of patients. Here, we
Key Words: reported a patient presented with HHT causing iron deficiency
Osler-Weber-Rendu syndrome, anemia

Hereditary hemorrhagic
Telangiectasia,
Anemia © 2017 Bulent Ecevit University All rights reserved.
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1. Giris

Herediter hemorajik telanjiektazi (HHT), diger
adiyla Osler Weber Rendu Sendromu otozomal
dominant gegigli, ailesel, sistemik bir vaskiiler
displazi hastaligidir (1). Klinik tam1 Curagao
kriterlerine dayanarak konulmaktadir. Ayda iigten
fazla spontan epistaksis, mukokutanoz
telanjiektaziler ve aile Oykiisii olmasi tani triadini
olusturur  (2). Sikhig 1-2/100 000 olarak
bildirilmektedir (3). Tedavisi destekleyici tedavi
seklindedir ve komplikasyonlardan korunmak
amaglanmaktadir. Bu ¢alismamizda HHT hastasinin,
giincel literatiir esliginde tartisilmasi amaglanmistir.

2. Olgu

Seksen iki yaginda kadin hasta gogiis agrist ve
nefes darligi sikdyeti ile basvurdu. Hastanin 35
yasindan beri dudak, el ve ayak parmaklarinda olan
dokiintiileri varmis. Yapilan tetkiklerinde Het %17,
Hb 5,1 g/dL, MCV 54 fL tespit edilen hasta derin
anemi On tanisiyla hastaneye yatirildi. Hastanin
¢ocuklugundan itibaren sik araliklarla tekrarlayan
burun kanamasi oldugu 6grenildi. Yaklasik 2 yil
once dis merkezde, demir eksikligi anemisi
nedeniyle hastaya 2 {inite eritrosit transfiizyonu
yapilmis. Aralikli demir preparatlar1 kullaniyormus.
Soygecmisinde, babasinda ve erkek kardesinde
burun kanamasi, dudaklar ile el-ayak parmak
uglarinda telenjiektaziler oldugu 6grenildi.

Fizik muayenede; genel durum iyi, konjunktiva
ve cilt soluk, anemik goriinimde. Dudaklarda, dilde,
el ve ayak parmak uc¢larinda yaygin telanjiektaziler
saptand1. Periferik lenfadenopati yoktu. Dolagim
sistemi muayenesinde; kan basinci 120/80 mmHg,
nabiz 97/dk ve periferik nabizlar1 dogal olarak ele
geliyordu. Dinlemekle kalpte, her odakta 1/6 sistolik
ifirim duyuldu. Karin rahat, organomegali
saptanmadi. Diger sistem muayenelerinde 6zellik
yoktu.

Laboratuar bulgularinda; ferritin: 2,1 ng/mL,
demir: 11 ug/dL, serum demir baglama kapasitesi:
380 ug/dL, RBC: 3200000/mm?* Hb: 5,1 g/dL, Hct:
%17, MCV: 54 fL., WBC: 8400/mm?, Platelet:
363000/mm?, Vitamin B12: 186 mg/dL, GGK(-),
ESH: 70 mm/saat idi. Diger biyokimyasal tetkikleri,
tiroid fonksiyon testleri, koagiilasyon testleri ve idrar
tetkiki normaldi.

Hasta demir eksikligi anemisi on tanisi ile
yatirildi.  Burun kanamasi nedeniyle yapilan
incelemede bilateral kisselbach plexusta epistaksise
bagl kurutlar goriildii. Medikal olarak koterize

edildi. Ciltteki lezyonlarinin HHT ile uyumlu oldugu
degerlendirildi.

Bunun iizerine semptomatik anemisi olmasi
nedeniyle hastaya 2 {inite eritrosit siispansiyonu
transflizyonu yapildi. Sonrasinda parenteral demir
replasmant  baglandi.  Hastada  arteriyovendz
malformasyon (AVM) arastirilmak {izere serebral,
toraks, batin tomografileri cekildi. Herhangi bir
AVM tespit edilemedi. Yapilan gastroskopide
midede ve duodenumda multipl telenjiektaziler
goriildii.

Hastanin Oykiisti, fizik muayene bulgulari,
intestinal telenjiektaziler ve soyge¢misine dayanarak
HHT tanis1 konuldu. Tedavileri sonras1 hematokrit
degeri % 31 ve hemoglobin 10,1 g/dL olan hasta
takiplere gelmek iizere taburcu edildi. Ayn1 zamanda
aile bireyleri kontrol amaciyla poliklinige ¢agrildi.

3. Tartiyma

HHT ilk olarak 1864 yilinda Henry Gawen
Sutton tarafindan epistaksis, telanjicktazi ve ig
kanama seklinde tanimlanmustir (4,5). Yaklasik 1 yil
sonrasinda Benjamin Guy Babington 5 kusak
boyunca epistaksis goriilen ailede tamimlamis ve
genetik yatkinlik oldugunu tarif etmistir (1). Henri
Jules Louis Marie Rendu tarafindan 1896 yilinda,
tekrarlayan epistaksisi olan 52 yasinda erkek
hastada, kanamanin hemofili kaynakli degil de
telanjiektaziye bagli oldugu tanimlanmistir. Ayni
zamanda hastanin erkek kardesinde ve annesinde de
burun kanamast Oykiisii oldugunu rapor etmistir
(1,6). 1901 yilinda Sir William Osler tarafindan 3
vakada hastaligin herediter oldugu ve ilk olarak
beraberinde i¢ organ tutulumu olabilecegini
gostermistir (1,7,8). 1907 yilinda Frederick Parkes
Weber yine parmaklarda, 6zellikle tirnak altlarinda
telanjiektaziyi gosterdigi bir seri rapor etmistir.
Giiniimiizde HHT, Osler-Weber-Rendu hastaligi
olarak da anilmaktadir. Hastaligin yaygin 6zellikleri
tablo 1’de gosterilmistir (1).
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Tablo 1. Herediter hemorajik telenjiektazinin klinik 6zellikleri

Bolge Sleoll;lgl:me Lezyonun tipi EEEE}ZT ve Tam Tedavi
Tampon, nemlendirme,
) Ostroje-progesteron
. . . . Oykii, tedavisi, lazer, argon
Burun >0 90 Telenjiektazi Epistaksis inzpeksiyon plazma koagulasyon,
septal dermoplasti,
terap6tik embolizasyon
Cilt(oral mukoza, Kanama (ileri yasla
yiiz, konjuktivalar, beraber
govde, ekstremiteler, % 13-89  Telenjiektazi telenjiektazilerin Inspeksiyon Topikal ajanlar, lazer
tirnak yataklari, sayis1 ve boyutunda
parmak uglar) artis)
Demir replasmanti, kan
Gastrointestinal 0 Telenjiektazi, = Demir eksikligi, Endoskopi, transflizyonu, Sstrojen-
tarktus % 11-40 AVM anemi, kanama anjiyografi progesteron tedavisi,
' lazer, argon plazma
koagulasyonu
Gogiis
Siyanoz, “c;o.m“ak radyografisi, Terapotik
AKkciger % 14-30 AVM parmak, 1_1ﬁ1rum, - lfan"ga? . embolizasyon, cerrahi
paradoksik emboli,  6l¢iimii, spiral rezeksiyon, ligasyon
serebral apse BT, DSA, '
anjiyografi
Yiiksek debili kalp BT, MRG, Terapotik
Karaciger % 8-31 AVM yetmezIigi, portal dopler USG, embolizasyon, karaciger
hipertansiyon anjiyografi transplantasyonu
- AVM, Bas agrisi, epilepsi, Terapotik
gir:;?il (f):ar;i; ve % 5-11 kay_ernéz !skemi, MBG, MR_A, embolizasyon,
- anjiyomlar, intraserebral anjiyografi norovaskiiler cerrahi,
spinal kord)

anevrizmalar

HHT, tahmin edilenden daha sik goriilmektedir
(1,7,8). Genel populasyonda sikligi 1-2:100000
olarak rapor edilmistir (3). 1989 yilinda Plauchu ve
arkadaglar1 Fransa’da yapmis olduklar bir caligmada
oncekilerin aksine HHT prevelansinin 1:100000
degil de 1:8345 olarak rapor etmiglerdir (9-11).
Ingiliz toplumunda yapilan c¢ahismada HHT
prevelanst 1:39216 olarak rapor edilmistir (11).

HHT otozomal dominant gegislidir, ancak
hastalarin %80’ninde, hastamizda oldugu gibi aile
Oykisii bulunur. Her iki cinsi esit tutar. Genetik
¢aligsmalarin ilerlemesiyle beraber HHT nedenleri
hakkinda yeni bilgilere erisilmektedir. HHT’li
ailelerde 2 farkli gen mutasyonu tanimlanmistir.
Bunlar; 9. kromozom iizerinde Endoglin (ENG) ve
12. kromozom {izerinde aktivin a reseptor tip II
benzeri-1 (ACVRL-1) ’dir (12,13). Genetik
caligmalar ve molekiiler diizeydeki gelismeler
ilerledikce, HHT i¢in molekiiler tam1 ve kiiratif
tedavi miimkiin olacaktir (1).

Tekrarlayan burun kanamasi genellikle ilk
semptomdur ve telanjiyektaziler daha ¢ok 3. veya 4.
dekadda ortaya c¢ikar (14,15). Hastamizin da ilk

kanama

sterotaksik radyocerrahi

belirtisi burun kanamasi olup c¢ocukluk yaslarinda
baglamisti. Hastamizdaki telenjiyektaziler ise 4.
dekadin basinda ortaya ¢ikmis ve dudaklar, dil, el ve
ayak parmak uglarini tutmustu.

Vaskiiler displaziler burun mukozasinin yan
sira tiim viicutta, 6zellikle gastrointestinal sistem,
genitoliriner sistem, beyin, hepatik sistem ve
akcigerleri de tutabilir. Hastalar gastrointestinal
kanama ve hematiiri ile bagvurabilir (14,15).
Hastamizda melana ve hematiiri yoktu. Yapilan
gastroskopide midede ve duodenumda multipl
telenjiektaziler vardi.

HHT’de biiyiik AVM’ler nadirdir ancak viseral
AVM’ler tedavi edilmezlerse ve gézden kagarlarsa
mortalite ve morbidite nedeni olarak karsimiza
¢ikmaktadirlar (1, 7,8). Yasin ilerlemesi ile beraber
yeni olusan AVM’lerin, sayisinin artmasi ve daha
da Dbiiylimesi nedeniyle yakin takip Onemli
olmaktadir. Hastamizin yapilan tetkiklerinde AVM
tespit edilemedi.

HHT’li hastalarda hayat beklentisi nispeten
iyidir. Mortalite oram1 %10'dan azdir (14,15).
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Tekrarlayan  kanamalardan anormal  vaskiiler
frajilitenin sorumlu oldugu disiiniilmektedir (16).
Trombosit fonksiyonlari, koagiilasyon testleri
normal olarak bulunur. Bizim hastamizda da, bu
degerler normaldi.

Bu hastaligin yonetiminde, destekleyici tedavi
ve komplikasyonlardan korunmak amaglanmaktadir.
Hastamizda yaygin lezyonlarin olmamasi ve hayati
tehdit edici kanamanin bulunmamasi nedeniyle
burun mukozasindaki lezyonlarin koterize edilmesi
sonrasi hastay1 izlemeyi uygun gordiik.

4.Sonug

HHT, c¢oklu organ tutulumlu bir anormal
damarsal displazi hastaligi olup hastalarda kanama
Oykiisii sorgulanmali ve hastalar muhtemel diger
anjiyodisplaziler agisindan aragtirilmalidir
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