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>Chirurgické oddéleni nemocnice Vsetin

Hereditarni hemoragickd teleangiektazie (HHT), znama také jako Osler-Weber-Rendu syndrom, je dédi¢né onemocnéni, zpU-
sobujici abnormalni tvorbu cév. Pacienti maji ¢etné teleangiektdzie, z nichz mohou krvacet. S pfibyvajicim vékem se u nich
rozviji arterioven6zni malformace, vedouci k masivnim arteriovenéznim zkratlm a poskozeni organd, v nichZ tyto malformace
vznikaji. U pacientu je nutno provadét skrininkova vysetfeni s cilem vc¢asné detekce arteriovenéznich malformaci a v pfipadé
jejich detekce jejich specializované obvykle multidisciplinarni 1é¢by. Pokroky farmakologické 1é¢by jsou zminény v dalsim clanku.

Klicova slova: hereditarni hemoragicka teleangiektazie, arterioven6zni malformace.

Hereditary hemorrhagic telangiectasia (Osler-Weber-Rendu syndrome)
Part I. Pathophysiology, clinical symptoms and recommend screening for vascular malformations

Hereditary hemorrhagic telangiectasia (HHT), also known as Osler-Weber-Rendu syndrome, is an autosomal dominant
disorder that causes abnormal blood vessel formation. Patients with HHT may have telangiectasias and later may develop
arteriovenous malformations in various organs. Pacients suffer from many complications caused by the malformations and
therefore by patients with HHT must by performed screening of this arteriovenous malformations. Optimal treatment of this
malformations is best delivered throught a multidisciplinary approach. Farmacological treatment is described in next paper.

Key words: hereditary hemorrhagic teleangiectasia, arteriovenous malformations.

Uvod - charakteristika nemoci

Hereditdrni hemoragickd teleangiektazie (HHT) je vrozené one-
mocnéni s autosomalné dominantnim prenosem. Prvnim pfiznakem je
krvaceni z nosu, obvykle v druhé dekadé zivota. Teprve pozdéji, ve treti
¢i Ctvrté dekadé, se vyvinou typické drobné cévni arteriovendzni malfor-
mace (AVM) velikosti $pendlikové hlavicky (o prdiméru 1-2 mm) — zvané

teleangiektézie. Byvaji na kiizi a na sliznicich dutiny Ustnfa samoziejmeé
také v Zaludku a v tenkém stfevé. Krvacivé projevy nejen z oblasti nosu,
ale také z oblasti travici trubice, zplsobuji v pokrocilych pfipadech téz-
kou anémii se zavislosti na transfuzich. Pokrocilejsi formy HHT jsou pro-
vazeny rozvojem AVM v oblasti jater, plic a pfipadné v mozku. HepataIni
arteriovendzni malformace (HAVM) zpUsobuji hyperkineticky obéh,
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