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correspondentes. Contudo, até chegar-se ao diagndstico e tra-
tamentos corretos, ela foi erroneamente diagnosticada com
outras condigcoes. Considerando estudos recentes que mos-
tram reducao significativamente grande na expectativa de
vida de seus portadores, e sabendo que PTC é tratdvel, recon-
hecer seus sintomas para fazer o diagnéstico correto, identifi-
car doencas subjacentes causadoras e tratar a porfiria e suas
complicacoes precocemente sao cruciais. Conclusao: Este
relato demonstra a necessidade do diagnéstico correto e do
manejo adequado dos sintomas de PCT a fim de garantir qual-
idade de vida ao paciente portador e impedir a progressao da
doenca.
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Introducao: A sindrome de Rendu-Weber-Osler, também con-
hecida como telangiectasia hereditdria hemorragica (THH), é
uma rara doenga caracterizada por angiodisplasia desorde-
nada, de traco autossomico dominante. O quadro clinico é
composto por epistaxe, sangramentos do trato gastrointesti-
nal e telangiectasias disseminadas. O diagndstico se d4 pelos
critérios Curagao que incluem as manifestacoes tipicas da
doenca e a presenca da condicao em parentes de primeiro
grau. A doenca é a segunda desordem hereditdria hemor-
ragica mais comum no mundo, apesar disso, ainda nao
existem tratamentos sancionados pelas agéncias de vigi-
lancia em saude focados nos sangramentos, fazendo apenas
a paliacao dos sintomas através de hemotransfusoes,
infusoes de ferro e intervencoes hemostdticas. O objetivo
deste relato consiste em repercutir um quadro de anemia fer-
ropénica secunddria a Sindrome de Rendu-Osler-Weber que
obteve melhora significativa apds o tratamento com agentes
anti-VEGF, como preconizado no estudo InHIBIT-Bleed. Relato
de caso: J.P.S., 53 anos, procurou um hospital do sul do Brasil
com queixa de epistaxe grande volume ha mais de 10 anos,
varias vezes por semana, refratdria a tratamentos de cauter-
izacao. Sem sangramentos em outras localizagoes. Possui
familiares em primeiro grau com histérico semelhante. Apre-
sentava palidez cutaneo-mucosa associada a telangiectasias
espalhadas pela regiao de térax, membros superiores, face e
orofaringe. Sem histérico de comorbidades ou uso de medica-
mentos. Constatou-se quadro de anemia ferropénica por
meio de exames laboratoriais. Apds a exclusao da hipétese de
coagulopatia, foi firmado o diagnéstico de THH baseado nos
critérios de Curacao (4 pontos). A principio, optou-se pelo
manejo do quadro com reposicao parenteral de ferro e uso de
acido tranexamico conforme a necessidade. Devido a per-
sisténcia clinica, a abordagem visou a aquisicao via judicial
do medicamento Bevacizumab, um anticorpo monoclonal
humanizado (anti-VEGF) que foi utilizado com resultados
promissores no tratamento da doenca no estudo InHIBIT-

Bleed. Foram realizados 8 ciclos de infusao, como previsto
pelo estudo, em um periodo de 4 meses com reposicao de
ferro elementar concomitante conforme necessidade. O
paciente evoluiu de maneira excelente apds a realizacao das
infusoes, com resolucao da ferropenia e sem necessidade de
retomar a reposicao parenteral de ferro. Discussao: A génese
da THH é explicada por mutacoes nos genes de proteinas da
familia do TGF-8 que resultam em angiogénese desregulada
explicando a presenca de telangiectasias frageis nas mucosas
nasal e gastrointestinal e os sangramentos recorrentes que
levam ao desenvolvimento de anemia ferropénica. O manejo
prévio era restrito ao controle dos sintomas decorrentes do
sangramento, contudo, apés a descoberta de niveis elevados
do fator de crescimento endotelial vascular (VEGF) como uma
das inumeras proteinas envolvidas na angiogénese desregu-
lada, foram realizados estudos com resultados promissores
utilizando agentes anti-VEGF como o Bevacizumab no trata-
mento da condigao. No relato de caso em questao os resulta-
dos encontrados estao em consonancia com a eficdcia do
tratamento descrito no estudo InHIBIT e apontam para uma
possivel alteracao na abordagem de quadros de Telangiecta-
sia Hemorragica Hereditaria. Conclusao: No relato de caso em
questao os resultados encontrados estao em consonancia
com a eficdcia do tratamento descrito no estudo InHIBIT e
apontam para uma possivel alteracao na abordagem de quad-
ros de THH.
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Introducao: A Hemocromatose Hereditaria (HH) é uma doenca
autossomica recessiva que provoca o aumento da absorgcao
intestinal de ferro que, em excesso, se deposita em drgaos
como o figado, causando cirrose hepdtica e aumentando o
risco de neoplasias, principalmente os carcinomas hepatoce-
lulares, uma das principais causas de morte prematura na
doenca nao tratada. O presente relato de caso tem como obje-
tivo ilustrar um caso de hepatopatia por HH associada a
mutacao do gene C282Y. Relato de caso: Paciente, mulher de
30 anos, portadora de hipotireoidismo, possui uma filha
higida e pai portador de leucemia. Atendida em regime ambu-
latorial na rede privada, encaminhada em razao de IST de
90%, e sinais laboratoriais de lesao hepdtica por sobrecarga de
ferro. Na consulta, refere apenas fadiga. Traz exames labora-
toriais (16/01/23): Ferritina > 1.600, HBsAg e Anti-HCV negati-
vos, Epstein Barr IgM: 12 e IgG: > 750. A investigacdo, realizou-
se Ressonancia Magnética (02/01/24) que observa parénquima
hepdtico com intensidade de sinal difusamente reduzido em
todas as sequeéncias, relacionado a depdsito férrico e conclui
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sinais de acentuada sobrecarga férrica hepatica. Exames labo-
ratoriais posteriormente realizados (15/01/24) mostram ele-
vagcao de marcadores de lesao hepdtica TGO: 320; TGP: 396;
GGT: 96; FA: 179. Ao avaliar perfil de bilirrubinas observa-se
BT: 1,03; BD: 0,42 e BI: 0,61. TIBIC: 273 com IST de 90%. Muta-
¢ao C282Y homozigoto positiva. A paciente foi tratada com 10
sessoes de sangria. Exames pds sangria: Ferritina: 85, IST:
42%, porém manteve aumento de transaminases. Foi enca-
minhada para o gastroenterologista para investigacao de
demais causas de hepatopatia. Discussao: A mutacao p.
C282Y no gene HFE, onde cisteina é substituida por tirosina,
causa disfungdo na proteina HFE, responsdavel na regulacao
da hepcidina e absor¢ao de ferro. Em homozigose, essa muta-
¢ao leva a deficiéncia de hepcidina e ao excesso de ferro intes-
tinal. A genotipagem para p.C282Y é essencial para o
diagndstico em individuos com IST > 45% (mulheres) e > 50%
(homens), além de ferritina > 200 ng/mL (mulheres) e >
300 ng/mL (homens). O rastreamento semestral para carci-
noma hepatocelular via ultrassonografia é recomendado,
complementado por RM ou TC se necessario. A flebotomia é o
tratamento de escolha, indicada para homens e mulheres
com ferritina > 300 ng/mL (pds-menopausa) ou > 200 ng/mL
(pré-menopausa) e IST > 45%. Na fase de inducao, retira-se
400-500 mL de sangue semanalmente até que a ferritina
atinja 50 ng/mL, seguindo-se a fase de manutencao com fle-
botomias a cada 1-4 meses, mantendo a hemoglobina acima
de 11 g/dL e monitorando ferritina e IST regularmente. Con-
clusao: A HH pode levar a condicoes graves como cirrose
hepatica e carcinoma hepatocelular. Este relato destaca a
importancia do diagndstico precoce e da flebotomia individu-
alizada para o tratamento e prevencao de complicacoes. O
manejo adequado melhora a qualidade de vida e reduz a mor-
talidade associada a doenga.
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Introducao: A Telangiectasia Hemorragica Hereditaria (THH) é
uma doenca autossoémica dominante caracterizada pela pre-
sen¢a de malformacoes vasculares. Manifestagcoes hemor-
ragicas de cavidade nasal e de trato gastrointestinal (TGI) sao
comuns e tém impacto significativo na qualidade de vida.
Resultam também em recorrentes busca por assisténcia
médica de emergéncia e risco de vida. O controle dos sinto-
mas varia conforme o foco de sangramento. No entanto,
séries nao controladas demonstraram que o bevacizumabe
intravenoso, agente antiangiogénico que inibe o fator de

crescimento endotelial vascular (VEGF), reduziu a epistaxe,
melhorou quadros de anemia, reduziu as necessidades de
transfusao e infusoes de ferro, e melhorou a qualidade de
vida dos pacientes do estudo. Mais evidéncias para orientar
seu uso sao aguardadas e, indicacao segue off label, o que difi-
culta o acesso a medicacado. O objetivo deste artigo é relatar a
primeira experiéncia de uso do bevacizumabe em paciente
com THH de dificil controle pela equipe do Hospital Univer-
sitdrio (HU) em Florianépolis. Descricao do caso: Relatamos o
caso de um paciente do sexo masculino, 66 anos, com diag-
néstico de THH, que acompanha desde 2014 no HU. O
paciente apresenta quadro de anemia de dificil controle ha 5
anos, com episédios frequentes de epistaxe e predominante
sangramento pelo TGI: melena cronica, e endoscopia diges-
tiva alta com angiectasias em lingua, eséfago e duodeno. No
decorrer do acompanhamento, foram realizadas tentativas de
tratamento com talidomida, eritropoetina e tamoxifeno com
resposta insatisfatéria. Tratamentos endoscépicos com
plasma de argonio foram realizados com pouca efetividade
pela caracteristica difusa do acometimento de TGI. Desde
entao, o paciente recebe acido tranexamico oral de forma con-
tinua e reposicao semanal de sacarato de hidréxido de ferro
100 mg por ampola, média de 4 a 6 ampolas por semana con-
tinuamente, com intuito de manutencao de ferritina em 50-
100 mcg/dL. Além disso, 0 mesmo comparece ao servico de
hemoterapia duas a trés vezes por semana para transfusao de
concentrado de hemadcias (CH) e, ainda assim, permaneceu
com hemoglobina sérica média de 5,8 g/dL e necessidade total
de 154 CH nos ultimos 12 meses. Em trés de julho de 2024 foi
administrada a primeira dose de bevacizumabe 200 mg (5 mg/
kg) com hemoglobina prévia de 6,7 g/dL. Nas semanas imedia-
tas a aplicacdo, o paciente referiu reducao significativa nos
episédios de sangramento observados. Em oito de julho de
2024, sua concentracao sérica de hemoglobina era de 7,8 g/dL,
e até a data da 2 a aplicagao alcangcamos o pico de 9.5 g/dL de
Hemoglobina sem transfusoes. Observamos queda na taxa
mensal do uso de CH em 72% no primeiro més de uso. O
paciente permanece em monitoramento clinico e laboratorial,
com raras necessidades transfusionais e sem efeitos adversos
relatados até o momento, e plano de manutencao do trata-
mento no decorrer de 12 meses. O mesmo paciente tem 2
irmao com semelhante situagcao clinica que atualmente
aguardam o acesso a medicacao. Conclusao: Por tratar-se de
condicao rara com limitadas opgoes, novas abordagens ter-
apéuticas na THH com anemia e sangramentos refratarios
sao necessdrias. A imediata resposta ao uso de bevacizumabe,
descrita no presente caso, trouxe grandes expectativas a
equipe assistente e ao paciente, que buscaram opc¢ao atual-
mente off label pela auséncia de outras opgoes e gravidade
clinica. A acao do farmaco na fase inicial do tratamento foi
além do esperado, e caso sustentada conforme os relatos lit-
erdrios existentes sugerem, acreditamos ter potencial de
modificar a histéria natural da THH refratdria. Diante disso, é
mais que nunca essencial estudos controlados sobre o
assunto que possam melhor definir seu potencial terapéutico
e riscos.
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