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Problemy w diaghostyce i leczeniu choroby

Rendu-Oslera-Webera

The problems in diagnosis and management of Rendu-Osler-Weber disease

ANDRZE) SkoRrek, CZzEskAW STANKIEWICZ

Katedra i Klinika Otolaryngologii GUMed w Gdansku

Choroba Rendu-Oslera-VWebera, nazywana réwniez wrodzong
naczyniakowatoscig krwotoczng (Hereditary Haemorrha-
gic Telangiectasia - HHT) jest dziedziczonym autosomalnie
dominujaco, wielonarzadowym schorzeniem $ciany naczyn
krwionosnych. Charakteryzuje sie ono wystepowaniem telan-
giektazji i innych malformaciji tetniczo-zylnych prowadzacych do
krwawien zaréwno z nosa, skéry jak i do ptuc, mozgu i prze-
wodu pokarmowego. Czestos¢ wystepowanie choroby zalezy
od szerokosci geograficznej i wynosi od 1:200 do 1:100 000.
Rozwdj HHT jest nastepstwem zmian w chromosomie 9, 12 lub
5. Rozpoznanie HHT ustala sie na podstawie kryteriow Curacao,
obejmujacych wystepowanie spontanicznych, nawracajgcych
krwawien z nosa; telangiektazji wystepujacej na btonie sluzowej
oraz na skérze; zmian w narzadach trzewnych (telangiektazje,
malformacje naczyniowe w ptucach, watrobie, przewodzie
pokarmowym, ukfadzie nerwowym). Zmiany wystepuja ro-
dzinnie u krewnych pierwszego stopnia. Sposéb postepowania
w krwawieniu z nosa zalezy od stadium zaawansowania choroby
oraz masywnosci krwawien i obejmuje: tamponade nosa, ko-
agulacje (argonowa, elektrokoagulacje, laserowa), embolizacje
i podwiazanie tetnic szyjnej zewnetrznej, szczekowe;j, sitowych.
WV nasilonych krwawieniach stosuje sie z powodzeniem chirur-
giczne techniki dermoplastyki (,wymiana” btony sluzowej nosa
na wolny pfat skére) lub zaszycia jamy nosa. W terapii nalezy
uwzgledni¢ mozliwos¢ wystapienia chorob przenoszonych droga
krwi, jak i indywidualne podejscie w przypadku innych schorzen
cywilizacyjnych.

Stowa kluczowe: choroba Rendu-Oslera-Webera,
epidemiologia, genetyka, leczenie

Rendu-Osler-Weber disease, also known as hereditary
hemorrhagic telangiectasia (HHT), is an autosomal dominant
multiorgan disorder of fibrovascular tissue. It is characterized
by telangiectases, arteriovenous malformations with epistaxis,
bleeding from skin and bleeding to brain, also to gastrointestinal
track. Incidence of the HHT depends on geographic distribution
and has been estimated to range from 1:200 to 1:100,000.
Mutation which causes HHT has been identified in three different
genes (5, 9 and 12). Clinical diagnosis of HHT is made by using
the Curacao criteria, including spontaneous recurrent nasal
bleeding, telangiectasis on mucosa and skin, changes in viceral
organs (telangiectases, malformations in pulmonary vessels,
alimentary tract, nervous system). The alterations are family-
related and affect first-degree relatives. Treatment options
depend on the stage of the disease and also on frequency and
intensity of epistaxis. Various treatment options are available
for managing the recurrent epistaxis: nasal packing, coagulation
(argon, electro-, laser), embolization and surgical ligation of
external carotid, maxillary or ethmoidal artery. More severe
epistaxis has been successfully treated by septodermoplasty
and nasal closure. Each patient with HHT ought to be treated
individually and suitable measures should be undertaken to
prevent blood-borne contagious and other civilization disease
infections.
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Wstep

Choroba Rendu-Oslera-Webera, nazywana
robwniez wrodzong naczyniakowatoscig krwotocz-
ng (hereditary haemorrhagic telangiectasia — HHT),
jest uwarunkowang genetycznie skazg naczyniow3.

Charakteryzuje sie obecnoscia poszerzonych, tatwo
krwawigcych, patologicznych naczyn krwionosnych
(telangiektazji) zwigzanych z narzagdami wszystkich
trzech listkow zarodkowych. Charakterystyczng
cechg schorzenia sa krwawienia zarobwno z btony
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§luzowej (m.in. nosa, przewodu pokarmowego,
spojowki), skory, jak i w obrebie narzadéw jamy
brzusznej (watroba, uktad moczowy), w centralnym
uktadzie nerwowym, w gatce ocznej.

Pierwsze opisy schorzenia pochodza z 1864 r.
i zostaty przedstawione przez Suttona, ktory zwro-
cit uwage na wystepowanie krwawienia z nosa
u chorych ze zmianami degeneracyjnymi w obre-
bie uktadu naczyniowego. Rok pdzniej Babington
wykazat rodzinne wystepowanie krwawieni z nosa.
W 1896 r. Rendu opisal krwawienia zwigzane
z wystepowaniem naczyniakoéw (petit angiomes)
w obrebie btony sluzowej oraz skory i odroznit to
schorzenie od hemofilii. W 1901 r. Osler zwrdcit
uwage na rodzinne wystepowanie krwawien z nosa
i wprowadezit pojecie telangiektazji w odniesieniu do
zmian w obrebie btony Sluzowej i skory. W 1907 r.
Weber poszerzyt opis choroby o wlasne przypadki
i przedstawit rézne typy zmian naczyniowych to-
warzyszacych nawracajgcym krwawieniom. Hansen
w 1907 r. wprowadzil pojecie: wrodzona naczy-
niakowato$¢ krwotoczna (hereditary haemorrhagic
telangiectasia — HHT) [cyt. wg 1].

Epidemiologia i genetyka

HHT jest schorzeniem uwarunkowanym gene-
tycznie, dziedziczonym autosomalnie dominujaco;
wszyscy chorzy s heterozygotami, homozygoty
nie przezywaja [2,3]. U niektorych chorych z ne-
gatywnym wywiadem rodzinnym moze rozwina¢
sie spontaniczna mutacja prowadzaca do rozwoju
teleangiektazji, z drugiej strony u 0séb chorujgcych
na HHT objawy choroby moga by¢ r6znie nasilone,
nawet u 0s6b blisko spokrewnionych [4,5]. Czgstos¢
i dystrybucja wystepowania HHT jest r6zna w zalez-
nosci od szerokosci geograficznej, rasy i czynnikow
etnicznych, nie zalezy natomiast od pici; kobiety
i mezczyzni choruja réwnie czesto [1,2].

W doniesieniach z lat 50. ubieglego stulecia oce-
niano czgsto$¢ wystepowania HHT na od 1:100 000
do 1:50 000 oraz przypisywano to schorzenie gtow-
nie do rasy kaukaskiej. Obecnie znalez¢é mozna wiele
opisoéw tego schorzenia pochodzgcych z Azji, Afryki
oraz krajow arabskich. HHT wystepuje najczesciej
wsrod mieszkancow wysp nalezgcych do Antyli Ho-
lenderskich — Curacao oraz Bonaire, gdzie czesto$¢
wystepowania tego schorzenia wynosi od 1:200 do
1:1331. W Europie HHT wystepuje najczesciej we
Francji w stanie Ain (Bourg en Bresse) (1:2351).
W innych krajach europejskich czestos¢ wystepowa-
nia choroby wynosi od 1:3500 do 1:12 000 (Wtochy,
Dania, Hiszpania). Nieco rzadziej HHT wystepuje
w poéinocnej Anglii (1:40 000) [1,3,6,7].

Badania molekularno-genetyczne przeprowadzo-
ne u chorych na HHT wykazaty obecno$¢ mutacji
w obrebie chromosoméw 9, 12 oraz 5. W obrebie
chromosomu 9 (q33-34) zidentyfikowano gen ENG
odpowiedzialny za produkcje biatka endogliny, kt6-
rego silna ekspresje wykazuje srodbtonek naczyn.
Jest ono sktadnikiem receptora TGF-. W obrebie
chromosomu 12 (q13) znajduje sie gen ALK-1 ko-
dujacy biatko zwigzane z receptorem TGF-f oraz
receptorami aktywin typu II. Oba te biatka buduja
Sciane naczyn krwionos$nych oraz biorg udziat
w przekazywaniu sygnatu wzrostu komorek (an-
giogenezy) i w procesach reparacyjnych. Chociaz
patomechanizm rozwoju choroby Rendu-Oslera-
Webera nie jest do konca jasny, to prawdopodobnie
zmiana funkcji opisanych biatek prowadzi do zabu-
rzen adhezji, a w dalszej kolejnosci do rozerwania
potaczen miedzykomoérkowych w §rédbtonku
naczyn krwiono$nych. W zaleznosci od miejsca
mutacji wyr6znia sie dwa typy HHT. W typie 1
(mutacja w obrebie chromosomu 9) zmiany spotyka
sie czeSciej w obrebie gérnych drég oddechowych,
czestsze krwawienia z nosa oraz czestsze zaburzenia
dotyczgce naczyn ptucnych i moézgowych. W typie
2 (mutacja w obrebie chromosomu 12) czestsze sg
malformacje naczyniowe w obrebie narzgdow jamy
brzusznej (watroba, przew6d pokarmowy). Z drugiej
jednak strony nasilenie mutacji (u wigkszosci cho-
rych obserwuje si¢ rézne i nierzadko niestandardowe
mutacje) nie koreluje z zaostrzeniem i nasileniem
objawow choroby. Pelna penetracja genu, a co za
tym idzie petna ekspresja fenotypowa choroby,
zwieksza sie wraz z wiekiem i osigga swoje najwiek-
sze nasilenie zwykle po 30 roku zycia [1,3,8].

Patologia

Zmiany patologiczne w tozysku naczyniowym
zwiazane s3 z:

- powstawaniem nowych, nieprawidlowych na-
czyn krwiono$nych o zmienionej budowie $ciany,
ktoéra moze by¢ pozbawiona warstwy migSniowej
oraz posiada¢ zmniejszong ilo$¢ tkanki tacznej
(z mato warto$ciowymi widknami kolagenowy-
mi oraz elastylowymi);

- obecnoscig bezposrednich potaczen tetniczo-
zylnych;

— poszerzeniem postkapilarnych naczyn zylnych;

- mozliwoscig wystepowanie tetniakoéw zaréwno
w osrodkowym uktadzie nerwowym jak i poza
nim.

W btonie §luzowej poczatkowo dochodzi do
zmniejszenia siatki naczyn wtosowatych, w dalszej
kolejnosci do rozwoju bezposrednich potaczen
tetniczo-zylnych (w warstwie podsluzowej), w kon-
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cowym stadium mamy do czynienie z obecnoscig
pogrubiatych, wydtuzonych i rozszerzonych naczyn
tetniczych i zylnych o kretym przebiegu, nierzadko
unoszacych si¢ powyzej poziomu nabtonka (telan-
giektazje — guzki Oslera). Krwawienie pojawia si¢
zwykle na szczycie takiego naczyniaka, gdzie jego
$ciana zbudowana jest jedynie z luzno potaczonych
ze soba komorek srodbtonka i pokryta pojedynczy-
mi komoérkami nabtonka. Cisnienie krwi w czesci
zylnej takiego potaczenia jest podwyzszone i zbli-
zone do ciSnienia w jego czesci tetniczej. Zwykle
mamy do czynienie z prawidtowg budowg3 i iloscig
trombocytow oraz prawidtowo dziatajgcymi oso-
czowymi czynnikami krzepniecia [1,9,10].

Patogeneza krwawienia zwykle nie jest jasna,
cho¢ wigkszo$¢ autoréw uwaza, ze bezposrednia
przyczyna jego wystapienia jest uraz. U wigkszosci
chorych pierwsze krwawienia wystepuja juz przed
10 rokiem zycia [2].

Objawy kliniczne choroby

Objawy choroby to zwykle krwawienia z nosa,
skory i/lub do ptuc, mézgu, przewodu pokarmowe-
go. Krwawienia mogg wtérnie prowadzi¢ do zmian
niedokrwiennych oraz objawiac si¢ wystepowaniem
objawow ubytkowych zwigzanych z uposledzona
funkcja zajetego narzadu.

Jama nosa

Krwawienie z nosa (spontaniczne, nawracajg-
ce) wystepuje u 80-100% chorych. W wigkszosci
przypadkoéw jest to pierwszy objaw HHT. Mahoney
i wsp. podzielili zmiany w nosie, w zaleznosci od ich
nasilenia, na 3 grupy:

1. izolowana, punktowa telangiektazja lub mata
przetoka tetniczo-zylna;

2. rozsiane, f3czace sie¢ zmiany naczyniowe wspot-
wystepujace z poszerzonymi naczyniami zasila-
jacymi;

3. pojedyncze rozlegte malformacje tetniczo-zylne,
ktérym moga towarzyszyc¢ telangiektazje [9].
Rozlegto$¢ zmian w nosie z jednej strony de-

cyduje o nasileniu objawow, a z drugiej strony
o wyborze metody leczenia. Zmiany poczatkowo
mogg rozwijac si¢ na btonie §luzowej matzowiny
nosowej dolnej, przegrodzie nosa, dnie jamy nosa
i w okolicach grobli nosa. Z czasem zmiany obej-
mujg tylne konce matzowin nosowych oraz nosowg
cze$¢ gardta. Towarzyszy im zwykle obecnos¢ perfo-
racji przegrody nosa, ktorej pojawienie si¢ moze by¢
zwigzane zarébwno z naturalnym rozwojem choroby,
jak i (czesciej) z dziataniami jatrogennymi [7,9].

Inne narzqdy gtowy i szyi

Telangiektazje moga dotyczy¢ skory twarzy
(15-63% chorych), btony $luzowej jamy ustnej,
szczegOlnie wyrostkow zebodotowych, w sposéb
istotny pogarszajace mozliwosci higieny jamy ust-
nej i zebow (60-80% chorych), warg oraz spojowek
i siatkowki oka (45% chorych) [2,11].

Ptuca

Problemy ptucne rozwijajg sie u 15-30% chorych
z HHT. Dochodzi¢ moze do wytworzenia bezposred-
nich potgczen tetniczo-zylnych, co z jednej strony
moze by¢ przyczyna krwawien (zarowno do Swiatta
oskrzela jak i do jamy optucnowej), zas z drugiej
doprowadza do bezposredniego (z pominieciem
ptuc) potaczenia krazenia ptucnego z obwodowym.
Skutkuje to rozwojem hipoksemii i w dalszym etapie
dusznosci, sinicy, policytemii, a w koncu prowadzi
do niewydolnosci oddechowej. Malformacje tetni-
czo-zylne mogg osiggac r6zna wielkos¢. Ponad 70%
z nich lokalizuje si¢ u podstawy ptuc. Rozwijaja si¢
czesciej u kobiet, co stwarza szczegbdlne zagrozenie
w cigzy (,,cigze wysokiego ryzyka”). Diagnostyka
zmian ptucnych w HHT opiera si¢ na badaniu TK
lub MRI (z opcja naczyniowg). Leczeniem z wy-
boru jest chirurgiczne usuniecie fragmentu tkanki
ptucnej. Obecnie odchodzi si¢ od stosowanej wczes-
niejszej terapii z wykorzystaniem embolizacji ze
wzgledu na wczesng rewaskularyzacje tkanek oraz
mozliwos¢ powiktan zatorowych [1,7].

Osrodkowy uktad nerwowy

Malformacje naczyniowe w OUN dotycza 5-11%
chorych z HHT i mogg przybiera¢ rozne postaci pa-
tologiczne: telangiektazje, naczyniaki jamiste, pota-
czenia tetniczo-zylne lub tetniaki. Klinicznie moga
one manifestowac sie migrenowymi bélami gtowy,
napadami padaczkowymi, niedowtadami, udarami
moé6zgowymi. Diagnostyka opiera sie na badaniach
obrazowych (TK i MRI). W terapii wykorzystuje sie
metody chirurgii neurowaskularnej, embolizacje lub
stereotaktyczng radiochirurgie. W przypadku ,,nie-
mych klinicznie” zmian w OUN niekt6rzy autorzy
zalecajg postawe wyczekujaca [1,2].

Przewéd pokarmowy

Zmiany chorobowe w przewodzie pokarmowym
dotycza 10-40% chorych i rozwijaja si¢ znacznie
poOzniej niz krwawienie z nosa (okoto 50 roku zy-
cia). U wiekszosci chorych moga przybiera¢ postac
telangiektazji lub potgczen tetniczo-zylnych i sg
zlokalizowane w gérnym odcinku przewodu po-
karmowego (zotgdku i dwunastnicy). Duze malfor-
macje naczyniowe wystepuja rowniez w watrobie,
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co prowadzi¢ moze do potlaczenia krazenia zyty
wrotnej z zyta watrobowa (skutkujace rozwojem
encefalopatii watrobowej) lub zyty wrotnej z tetnicg
watrobowg (prowadzace do nadci$nienia wrotnego
i dalej do rozwoju zylakow przetyku). Krwawie-
nie z malformacji naczyniowych w watrobie jest
niezwykle rzadkie. Diagnostyka HHT przewodu
pokarmowego opiera si¢ na badaniach endosko-
powych oraz ultrasonograficznych, za§ w terapii
wykorzystuje sie endoskopowa laserowg koagulacje
oraz leczenie hormonalne [1,2,5].

Rozpoznanie choroby

W 1999 r. Scientific Advisory Board of the HHT
Fundation International Inc. wprowadzita, celem
ujednolicenia rozpoznania choroby oraz standa-
ryzacji badan naukowych, kryteria rozpoznania
HHT, zwane kryteriami Curacao. Bazuja one na
4 objawach klinicznych:

1. spontaniczne, nawracajgce krwawienia z no-
sa;

2. telangiektazje wystepujgce na btonie Sluzowej
oraz na skorze;

3. zmiany w narzgdach trzewnych (telangiektazje,
malformacje naczyniowe w ptucach, watrobie,
przewodzie pokarmowym, uktadzie nerwo-
wym);

4. wystepowanie rodzinne u krewnych pierwszego
stopnia.

Rozpoznanie HHT jest pewne w przypadku
stwierdzenia co najmniej 3 objawoéw, prawdopo-
dobne w przypadku 2, za$ nieprawdopodobne przy
obecnosci mniejszej ich liczby [12].

Leczenie

Brak jest sposobu leczenia przyczynowego
choroby. Celami terapii s dorazne zatamowanie
krwawienia, zmniejszenie czesto$ci krwawien oraz
leczenie wtérnych zmian niedokrwiennych. Chorzy
na HHT wymagaja zwykle wielu przetoczen krwi,
w zwigzku z tym istnieje podwyzszone ryzyko za-
kazenia chorobami przenoszonymi drogami krwi
(np. WZW typu Bi C HIV). Szczegblng starannoscia
nalezy wykazac sie w przypadku leczenia schorzen
ogb6lnoustrojowych u chorych z HHT (np. nad-
ciSnienia tetniczego, marskosci watroby), a takze
prochnicy oraz w przypadku podawania niektorych
lekow (np. wptywajacych na uktad krzepniecia czy
antybiotykoéw). W dziataniach profilaktycznych
nalezy przede wszystkim uwzgledni¢ profilaktyke
genetyczng, zapobieganie urazom, nawilzanie jamy
nosa oraz staranne jej oczyszczanie ze strupOow.
Zgon u chorych z HHT moze by¢ nastepstwem
krwawienia do uktadu nerwowego, ptuc, przewodu
pokarmowego.

Sposoby postepowania w krwawieniach z nosa

Jakos¢ zycia chorych z HHT zalezy przede
wszystkim od krwawien z nosa. Istniejg r6zne doraz-
ne i planowe zabiegi majgce na celu zahamowanie
krwawien z nosa. Najprostszym i najpowszechniej-
szym sposobem jest tamponada nosa. Tamponade
mozemy wykonac uzywajac setonu, ggbki na palcu
gumowym, merocelu, surgicelu lub spongostanu.
W przypadku krwawienia z tylnego odcinka jamy
nosa skuteczna jest tamponada tylna (z uzyciem
tamponu Belocqa lub cewnika z balonem). Tampo-
nade utrzymujemy zwykle 2-3 doby. Tampon nalezy
utozy¢ delikatnie, i o ile to mozliwe, ograniczyc
jego zasieg do miejsca krwawienia. Tamponada
(jak kazdy uraz) moze uaktywnia¢ kolejne miejsca
krwawienia, stad szczegdlna uwage nalezy zwrocic
na usuwanie tamponu.

W przypadku obecnosci w nosie pojedynczych
telangiektazji lub matych malformacji tetniczo-zyl-
nych skuteczng metoda jest koagulacja argonowa,
elektrokoagulacja lub koagulacja wigzka laserows.
Najwieksza skutecznos¢ tych metod osigga sie
u mtodych chorych, ktorzy wezesniej nie byli inten-
sywnie leczeni z powodu krwawien. Sposréd laserow
chirurgicznych, najwieksze zastosowanie maja laser
neodymowo-itrowo-aluminiowo-garnetowy (Nd:
YAG) i laser potasowo-tytanowo-fosfatowy (KTP),
ze wzgledu na stosunkowo gtebokg penetracije a co
za tym idzie mozliwo$¢ zamkniecia telangiektazji
oraz podsluzéwkowych splotéw naczyniowych oraz
wytworzenie odczynu zapalnego w podscielisku,
ktory dodatkowo ,,oblepia” malformacje naczy-
niowe. Zabiegi te mozna wykona¢ w znieczuleniu
ogblnym lub miejscowym, zwykle nalezy je kilka-
krotnie powtorzy¢ w odstepach kilku lub kilkuna-
sto-miesiecznych [13,14].

Metodg chirurgiczng leczenia krwawien z nosa
w HHT niepoddajacych sie postepowaniu zacho-
wawczemu sg embolizacja i podwigzywanie naczyn
doprowadzajacych krew do nosa. Embolizacja
polega na wewnatrznaczyniowym zamknieciu
tetnicy szczekowej z uzyciem spongostanu lub PVA
(alkohol poliwinylowy). Cewnik wprowadzany
jest do tetnicy szczekowej przez tetnice biodrowe.
Zabieg wykonywany jest w znieczuleniu miejsco-
wym pod kontrolg radiologiczna. Podwigzanie
tetnic jest zabiegiem operacyjnym wymagajacym
znieczulenia og6lnego. Moze ono dotyczy¢ tetnicy
szyjnej zewnetrznej, szczekowej, tetnic sitowych
(zabiegi z dojScia zewnetrznego) oraz tetnicy kli-
nowo-podniebiennej, tetnic sitowych przedniej
i tylnej (zabiegi endoskopowe). W ocenie autoréw
oraz w dostepnym piSmiennictwie metody te majg
ograniczone znaczenie w przypadku chorych z HHT
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ze wzgledu na krotkotrwaly efekt (szybka rekanali-
zacja naczyn i wytworzenie krazen obocznych) oraz
ryzyko wystapienia powiklan zatorowych w mozgu
lub ptucach [13,15].

W przypadku rozsianych, taczacych sie zmian
naczyniowych, wspotwystepujacych z poszerzo-
nymi naczyniami zasilajacymi metoda z wyboru
jest zabieg dermoplastyki. Metoda opisana przez
Saundersa w 1958 r. polega na usunieciu btony
Sluzowej z jamy nosa (przegrody, dna, matzowiny
nosowej dolnej) z pozostawieniem ochrzestnej
i okostnej i zastgpienie jej wolnymi ptatami skor-
nymi (grubosci 0,05 cm) pobranymi z uda [15].
Skutecznos¢ tej metody oceniana jest na 2 do 5 lat.
Po tym czasie przeszczep zwykle ,,przerasta” na
nowo telangiektazjami. Zabieg mozna powtarzac.
Gtéwna niedogodnos¢ dla pacjentéw to zwiekszone
strupienie w jamie nosa, wymagajace dtuzszego jej
oczyszczania [13,16,18].

Pismiennictwo
1. Sadick H, SadickM, Gotte K, Naim R, Riedel F, Bran G
Hereditary hemorrhagic teleangiectasia:an update on

clinic manifestations and diagnostic measures. Wien Klin
Wochenschr 2006; 118: 72-80.

2. Ross DA, Jasmin B. Current trends in the diagnosis and
management of Osler-Weber-Rendu Disease (hereditary
hemorrhagic telangiectasia). Curr Op Otolaryngol Head
Neck Surg 1997; 5: 191-196.

3. Bruzgielewicz A, Brozek-Madra E, Osuch-Wojcikiewicz E,
Bartoszewicz R, Niemczyk K. TrudnosSci w leczeniu
krwawienn z nosa w chorobie Rendu-Oslera-Webera.
Otorynolaryngologia 2006; 5: 97-102.

4. Wehner LE, Folz BJ, Argyriou L, Twelkemeyer S, Teske
U, Geisthoff UW i wsp. Mutation analysis in hereditary
haemorrhagic telangiectasia in Germany reveala 11 novel
ENG and 12 novel ACVRL 1/ALK1 mutations. Clin Genet
2006; 69: 239-245.

5. Folz BJ, Tennie ], Lippert BM, Werner JA. Natural history
and control of epistaxis in a group of German patients with
Rendu-Osler-Weber disease. Rhinology 2005; 43: 40-46.

6. Plauchu H, Dupuis-Girod S. Hereditary hemorrhagic
telangiectasia. Rev Prat 2009; 59: 899-903.

7. Folz B], Wollstein AC, Lippert BM, Werner JA. Morphology
and distribution of nasal telangiectasia in HHT-Patiens
with epistaxis. Am ] Rhinol 2005; 19: 65-70.

8. Kostrzewska-Poczekaj M, Wrébel M, Rydzanicz M,
Szyfter W, Szyfter K. Analiza uwarunkowan genetycznych
wrodzonej naczyniakowato$ci krwotocznej choroby
Rendu-Oslera-Webera — doniesienie wstepne. Otolaryngol
Pol 2008; 62: 700-704.

9. Mahoney EJ, Shapshay SM. New classification of
nasal vasculature patterns in hereditary hemorragic
telangiectasia. Am J Rhinol 2006; 20: 87-90.

10. Hitchings AE, Lennox PA, Lund V], Howard DJ. The
Effect of treatment for epistaxis secondary to hereditary

hemorrhagic telangiectasia. Am ] Rhinol 2005; 19:
75-78.

Taylor i Young opisali w 1961 r. metode zaszycia
jamy nosa w przypadku zanikowego niezytu nosa.
W 1994 r. Gluckmann i Portugal opisali zastoso-
wanie tej metody u chorych z HHT. Zastosowanie
tego typu zabiegu wzieto si¢ z prostej obserwacji
chorych z HHT, ktorzy wyraznie rzadziej krwawili
z nosa w przypadku zatkania nozdrzy przednich
nawet delikatnym tamponem. Metoda polega na
mobilizacji skory przedsionka nosa, wytworzeniu
3 ptatow skoérnych i zszyciu ich z catkowitym za-
mknieciem jam nosa (zabieg zwykle obustronny).
Obie powyzsze metody leczenia realizuje si¢ w znie-
czuleniu ogélnym z jednoczasowym nasigkowym
ostrzyknieciem skory i btony sluzowej roztworem
adrenaliny (1:100 000) [cyt. wg 13].

Inne metody, takie jak krioterapia, brachyterapia,
iniekcje donosowe fibryny czy leczenie hormonal-
ne majg w leczeniu HHT znaczenie marginalne ze
wzgledu na ich matg skutecznos¢ [19,20].

11. de Veldhuis EC, de Veldhuis AH, Van Dijk FS, Kwee ML,
van Hagen JM, Baart JA i wsp. Rendu-Osler-Weber disease:
update of medical and dental considerations. Oral Surg
Oral Med Oral Pathol Oral Radiol Endod 2008; 105:
38-41.

12. Shovlin CL, Guttmacher AE, Buscarini E, Faughnan ME,
Hyland RH, Westermann CJ i wsp. Diagnostic criteria
for hereditary haemorhagic telangiectasia (Rendu-Osler-
Weber syndrome). Am J Genet 2000; 91: 66-67.

13. Lund V], Howard D]J. Closure of the nasal cavities in
the treatment of refractory hereditary haemorrhagic
telangiectasia. ] Laryngol Otol 1997; 11: 30-33.

14. Harvey R], Kanagalingam J, Lund V]. The impact of
septodermoplasty and potassium-titanyl-phosphate (KTP)
laser therapy in the treatment of hereditary hemorrhagic
telangiectasia — related epistaxis. Am J Rhinol 2008; 22:
182-187.

15. Kantor I, Winiarski M, Jurkiewicz D, Osiecki M,
Brzozowski K. Zastosowanie superselektywnej embolizacji
tetnicy szczekowej w leczeniu krwotokéw w przebiegu
choroby Rendu-Oslera-Webera. Otolaryngol Pol 2005;
59(2): 215-217.

16. Saunders W. Hereditary hemorrhagic telangiectasia:

effective treatment of epistaxis by septal dermoplasty. Acta
Otolaryngol 1964; 58: 497-502.

17. Witwicka Z, Jeglinski T. Dermoplastyka przegrody nosa
w chorobie Rendu-Oslera. Otolaryngol Pol 1968; 22:
709-712.

18. Ktos A, Gotabek W, Morshed K. Dermoplastyka jamy nosa
w leczeniu nawrotowych krwawienn z nosa w chorobie
Rendu-Oslera-Webera. Otolaryngol Pol 2007; 61: 74-79.

19. Ligezinski A, Stankiewicz-Szymczak W, Kantor I,
Chmurzynska A. Krioterapia w leczeniu choroby Rendu
i Oslera. Lek Woj. 1994; 1-2: 92-94.

20. Vase P. Estrogen teratment of hereditary hemorrhagic
telangiectasia. A duble-blind controlled clinical trial. Acta
Med Scand 1981; 209: 393-396.



