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provided temporary symptom relief. Despite these interven-
tions, the patient developed high-output heart failure, with
clinical and echocardiographic findings demonstrating bia-
trial dilatation, right ventricular enlargement, and elevated
pulmonary artery pressures. Additionally, atrial flutter
ensued, necessitating catheter ablation and chronic antiar-
rhythmic therapy. Magnetic resonance imaging of the brain
revealed a stable cerebellar cavernoma. Given the progression
of vascular anomalies and the development of high-output
heart failure despite serial embolizations, systemic therapy
with the mTOR inhibitor everolimus was initiated. Prelimi-
nary evidence from small studies suggests that mTOR inhibi-
tors may contribute to the stabilization of vascular
malformations and improve symptoms in PHTS patients,
though its efficacy in fast-flow lesions remains to be fully
established. Conclusion: This case illustrates the severe clini-
cal burden of PHTS with extensive vascular anomalies leading
to high-output cardiac failure. Serial embolizations play a cen-
tral role in palliation but are insufficient to alter disease progres-
sion. mTOR inhibitors represent a promising therapeutic
adjunct, with preliminary evidence suggesting benefits in vas-
cular anomalies associated with PTEN mutations. Further clini-
cal studies are essential to elucidate their role, particularly in
patients with FFVMs. The management of PHTS requires a coor-
dinated, multidisciplinary approach, emphasizing the need for
early diagnosis and comprehensive long-term follow-up.
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Introducao: A Telangiectasia Hemorragica Hereditaria (THH),
ou sindrome de Osler-Weber-Rendu, é uma doenca genética
rara, de heranca autossomica dominante, associada princi-
palmente a mutagcdes nos genes ENG e ACVRL1, ligados a via
do TGF-B. Caracteriza-se pela formacao andmala de vasos
sanguineos, resultando em epistaxes recorrentes, telangiecta-
sias mucocutaneas e, em alguns casos, malformacoes arterio-
venosas viscerais. O diagndstico é clinico, baseado nos
critérios de Curagao: epistaxes espontaneas e repetitivas, tel-
angiectasias tipicas, malformagcoes viscerais e histérico famil-
iar positivo. O manejo é desafiador, exigindo abordagem
multidisciplinar e, em casos graves, terapias avangadas como

agentes antiangiogénicos. Descricao do caso: Mulher

de 52 anos, com epistaxes didrias desde a infancia e histéria
familiar positiva para THH. Até 2021, realizava acompanha-
mento ambulatorial e reposicao de ferro oral. Em 2022, passou
a necessitar transfusoes quinzenais, evoluindo para depend-
éncia transfusional semanal em 2023 devido a sangramentos
nasais muito intensos. Queixava-se de fadiga persistente,
associada a anemia cronica. O exame fisico evidenciou
multiplas telangiectasias na lingua, maos, térax, orelhas,
couro cabeludo e mucosa nasal. Endoscopia digestiva alta rev-
elou telangiectasias gdstricas, compativeis com a doenca,
sem achados de malformacoes arteriovenosas pulmonares
ou neuroldgicas. A paciente preenchia trés critérios de Cura-
cao: epistaxes recorrentes, telangiectasias tipicas e histérico
familiar positivo. Foram realizadas quatro cauterizacoes
nasais, sem resposta clinica. Em 2024, obteve acesso judicial
ao bevacizumabe por 60 dias, com melhora parcial da intensi-
dade dos sangramentos. A suspensao do tratamento por dec-
isao judicial levou a piora significativa e ao retorno da
dependéncia transfusional semanal. Discussao: O caso repre-
senta uma forma grave e refrataria de THH, com falha das med-
idas locais e suporte transfusional frequente. Apesar da
auséncia de malformagoes viscerais complexas, as lesoes
gastricas contribuem para a anemia persistente e agravam o
impacto clinico. O manejo da epistaxe grave na THH deve
seguir abordagem escalonada: umidificacao nasal, cauter-
izagoes, tamponamentos, suplementacao de ferro, transfusoes
e, em casos selecionados, terapias antiangiogénicas. O bevaci-
zumabe, embora promissor, permanece como uso off-label no
Brasil, com alto custo e acesso frequentemente condicionado a
processos judiciais. A dependéncia transfusional cronica
aumenta o risco de sobrecarga de ferro, infeccoes e reacoes
transfusionais, além de comprometer a qualidade de vida. Con-
clusao: A THH pode se apresentar de forma grave, com sangra-
mentos de dificil controle e grande impacto clinico e social. O
reconhecimento precoce e a estratificacao de gravidade sao
essenciais para direcionar o manejo. Casos refratdrios, como o
descrito, reforcam a necessidade de protocolos clinicos nacio-
nais e politicas publicas que viabilizem o acesso a terapias ino-
vadoras, com potencial de reduzir a dependéncia transfusional
e melhorar a sobrevida e a qualidade de vida dos pacientes.
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Introducao: A Sindrome de Osler-Weber-Rendu (SOWR), ou
Telangiectasia Hemorragica Hereditaria (THH), é uma
doenca vascular rara, de transmissao autossomica domi-
nante, caracterizada por epistaxe recorrente, telangiecta-
sias mucocutaneas e Malformacoes Arteriovenosas (MAVs)
em diversos orgaos. Estima-se uma prevaléncia global
entre 1:5.000 e 1:8.000. A auséncia de triagem sistematica e
o desconhecimento dos critérios diagnésticos contribuem
para a subnotificagcao da condicao, inclusive no Brasil.
Objetivos: Descrever as manifestacoes clinicas, os métodos
diagnésticos e as abordagens terapéuticas utilizadas no
manejo da SOWR, com base em evidéncias cientificas atuali-
zadas, visando fornecer um panorama abrangente da
doenga. Material e métodos: Foi realizada uma revisao sis-
tematica da literatura com buscas nas bases PubMed, SciELO
e LILACS, entre 2005 e 2025, utilizando os descritores “hered-
itary hemorrhagic telangiectasia” (termo MeSH para SOWR)
associados a “clinical manifestations”, “diagnosis” e “ther-
apy OR treatment”. Aplicaram-se filtros para estudos com
seres humanos, amostras > 5 pacientes e delineamentos de
revisao sistemadtica, ensaio clinico randomizado e meta-
ndlise. Apds triagem e andlise de elegibilidade, 9 estudos
clinicos foram incluidos. Discussao e Conclusao: A epistaxe
recorrente foi a manifestacao mais prevalente (85%—95%),
seguida pelas telangiectasias mucocutaneas (~80%) e MAVs
viscerais, com destaque para pulmoes (15%—45%), figado
(41%—74%) e cérebro (até 10%). O diagndstico clinico baseia-
se nos critérios de Curacao e pode ser complementado por
exames de imagem e analise genética (ENG, ACVRLI,
SMAD4). As abordagens terapéuticas incluem antifibrinoliti-
cos (4cido tranexamico), talidomida e agentes antian-
giogénicos como bevacizumabe, com respostas variaveis. A
embolizacao seletiva e procedimentos como septodermo-
plastia sao indicados nos casos refratarios de epistaxe. As
complicacoes mais relevantes incluem embolia paradoxal,
AVC, insuficiéncia cardiaca de alto débito, anemia cronica e
sangramentos digestivos recorrentes. Estratégias de rastrea-
mento com ecocardiograma com contraste, tomografia e
ressonancia magnética sao essenciais na prevencao de des-
fechos graves. A SOWR representa um desafio clinico pela
diversidade fenotipica e potencial de complicagoes graves. O
diagnéstico precoce, aliado ao rastreamento sistematico de
MAVs e ao manejo individualizado das manifestacoes hem-
orragicas, pode reduzir significativamente a morbimortali-
dade. Terapias farmacoldgicas emergentes, como o
bevacizumabe, tém se mostrado promissoras, mas exigem
maior robustez metodoldgica para validagao. A abordagem
multidisciplinar, incluindo otorrinolaringologia, genética,
radiologia intervencionista e gastroenterologia, é funda-
mental para o cuidado integral dos pacientes. Por fim, apesar
dos avancos, had necessidade de estudos longitudinais que
aprofundem os desfechos clinicos e as respostas terapéuti-
cas a longo prazo.
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Introducao: A manifestacao clinica da Hemofilia A grave com
inibidor tem seu manejo desafiante pois cursa com muitos
sangramentos de forma espontanea e com leves traumas,
sendo assim o papel da equipe multidisciplinar no acompan-
hamento destes pacientes requer um monitoramento clinico
personalizado e humanizado. A introdugao de terapias inova-
doras, como o Emicizumabe tem contribuido significativa-
mente na reducao destes sangramentos de forma profilatica.
Objetivo: Relatar a experiéncia de um paciente com hemofilia
A e presenca de inibidor, utilizando o Emicizumabe de forma
profildtica, e destacar a importancia do acompanhamento
multidisciplinar no manejo destes casos. Método: Trata-se de
um relato de caso de AJ.S.S., sexo masculino, 40 anos, acom-
panhado no Ambulatério de Coagulopatias do Centro de
Hematologia e Hemoterapia do Ceard (HEMOCE), quando
em 2023 iniciou o uso do Emicizumabe. O paciente foi ava-
liado por toda a equipe multiprofissional antes de iniciar a
profilaxia e permaneceu sendo acompanhado com consulta
meédica trimestral além disso realizava consulta com a enfer-
magem e a fisioterapia visando monitorar a evolucao clinica,
funcional e psicossocial. Resultado e discussao: Antes do ini-
cio da nova terapia, o paciente apresentava articulacoes-alvo
no cotovelo esquerdo e tornozelo esquerdo, com sangramen-
tos frequentes que levavam a visitas recorrentes ao pronto
atendimento do HEMOCE e nas unidades de emergéncia.
Relatava qualidade de vida “péssima” (nota 2 em escala
de 0 a 10) e dor intensa, classificada como 8 na Escala Visual
Analdgica (EVA). Apds dois anos de profilaxia com Emicizu-
mabe, houve reducao para apenas trés episédios hemorragi-
cos no periodo de 2 anos, dor referida como leve incomodo
(EVA=2) e qualidade de vida classificada como “muito boa”
(nota 8). O paciente descreve-se atualmente como “uma pes-
soa normal e independente”. Estudos recentes (ex.: Ozkan et
al., 2024; Hayran et al., 2025; Hilberink et al., 2020.) corroboram
que a profilaxia reduz significativamente a frequéncia de san-
gramentos e favorece a retomada progressiva de atividades
fisicas anteriormente impossiveis de serem praticadas por
causa das hemartroses de repeticao, favorecendo o impacto
positivo na independéncia funcional e social. Conclusao: Com
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