Intervencgao precoce em Portugal

EDITORIAL

do Projeto Integrado de Intervengao Precoce do Distrito de Coimbra (PIIP)
ao Sistema Nacional de Interveng¢do Precoce na Infancia (SNIPI)

A evidéncia cientifica estabelece uma base empirica sdlida, que de-
monstra a importancia dos primeiros anos no estabelecimento da
aprendizagem ao longo da vida e corrobora de forma inequivoca a
convicgdo expressa no conhecido ditado popular “de pequenino se
torce o pepino”.

Curiosamente, uma imensa quantidade de investigagéo em neurocién-
cias feita nas ultimas décadas, converge de forma notavel com muitos
séculos de senso comum, nos principios basicos que estdo na base do
desenvolvimento nos primeiros anos de vida.

A Intervencdo Precoce na Infancia (IPI) consiste numa gama de
servicos multidisciplinares prestados a criangas dos 0-5 anos, com
perturbacdes do seu desenvolvimento ou fatores de risco, de forma
a promover saude e bem-estar, reforgar competéncias emergentes,
minimizar atrasos, remediar disfunges, prevenir deterioragéo funcio-
nal e promover capacidades parentais adaptativas e funcionamento
familiar em geral .

A IPI ndo é uma técnica especifica. E um processo que se inicia no
rastreio universal e identificagéo dos problemas de desenvolvimento
e fatores de risco biolégicos e ambientais, idealmente realizado pelos
cuidados de saude primarios em consultas de saude infantil, passa
pela sele¢do dos casos a apoiar, pela avaliagdo da crianga no seu
contexto sociofamiliar e pela elaborag&o e implementag&o de um plano
individualizado de intervencéo.

O conceito e essencialmente as praticas de IPI tém evoluido de forma
bastante significativa. De servigos “centrados na crianga”, utilizando
métodos semelhantes aos utilizados pela educagéo especial e tera-
pias com criangas mais velhas, evoluiu para uma gama de servigos
individualizados, “centrados na familia”, prestados por equipas trans-
disciplinares, de forma inclusiva, numa base comunitaria.

A década de 90 foi a mais produtiva no campo da IPI em Portugal.
Evoluiu de um servigo emergente, prestado numa ldgica centrada na
crianga, para uma area em rapido crescimento, com um enquadra-
mento conceptual completamente diferente 234, Parte desta extra-
ordinaria evolugdo foi desencadeada pela implementagdo em 1989
do Projeto Integrado de Intervencéo Precoce do Distrito de Coimbra
(PIIP), que resultou da articulagdo formal da Administracéo Regional
de Saude (ARS) do Centro, do Centro de Desenvolvimento da Crianga
do Hospital Pediatrico de Coimbra, (Centro Hospitalar de Coimbra),
da Diregéo Regional de Educagéo, do Centro Distrital de Seguranga
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Social de Coimbra e da Associagao Portuguesa de Pais e Amigos do
Cidad&o com Deficiéncia Mental (APPACDM) °.

O PIIP foi um programa de IPI de base comunitaria, que tinha por obje-
tivo prestar servicos individualizados e abrangentes, a criangas, inicial-
mente dos 0-3 anos, posteriormente dos 0-5 anos, com necessidades
especiais e suas familias, envolvendo formalmente Sadde, Educacéo
e Seguranca Social. A sua implementag&o constituiu 0 ponto de par-
tida dum processo sem retorno, do desenvolvimento da intervengao
precoce em Portugal.

0 modelo concetual baseado numa intervengéo ecoldgica e centrada
na familia e a estrutura intersectorial do PIIP de Coimbra, que incluia
equipas concelhias de interveng@o coordenadas por uma equipa dis-
trital, envolvendo em ambos 0s niveis elementos dos 3 setores e de
instituigdes locais, iniciou uma mudanga paradigmatica na IPl em Por-
tugal 45,

Este processo culminou na publicagdo em 1999 do Despacho Conjun-
to 891/99, dos Ministérios da Saude, Educagédo e Seguranga Social,
e posteriormente do Decreto-lei 281/2009, que criou e regulamenta
o Sistema Nacional de Interveng&o Precoce na Infancia (SNIPI). Este
sistema desenvolve-se através da atuagao coordenada dos Ministérios
do Trabalho e da Solidariedade Social (MTSS), da Saude (MS) e da
Educacg&o (ME), com envolvimento das familias e da comunidade 7.
O sucesso e a eficacia da intervengéo junto de criangas e familias
resultam necessariamente do assegurar por cada um dos parceiros,
nao s da sua participagdo em trabalho intersectorial nas diferentes
equipas (nacional, regionais, distritais e locais), mas também do cum-
primento adequado das suas fungdes especificas.

As fungdes especificas do Ministério da Saude incluem, entre outras ’:

* Assegurar a detegao, sinalizagao e acionamento da IPI

* Encaminhar as criangas para consultas ou centros de desenvol-
vimento, para efeitos de diagnostico e orientagéo especializada.

+ Aineficacia na identificagdo atempada de criangas elegiveis para
intervengdo precoce pelos Cuidados de Saude Primarios (CSP),
assim como a demora exagerada no atendimento em consultas
de desenvolvimento de criancas-alvo para servigos de interven-
¢ao precoce, sdo dos principais responsaveis pelo atraso no ini-
cio da IPI e dos fatores que mais comprometem a sua qualidade
e eficacia.
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Objetivamente, quando se avalia o sistema, constatam-se a este res-
peito em todo o pais, falhas generalizadas por parte dos servigos da
saude, concretamente a ndo sinalizagéo ou a sinalizagéo tardia de
criangas e familias para as Equipas Locais de Intervengao (ELI), asso-
ciadas a uma reduzida capacidade de resposta por parte das consul-
tas e centros de desenvolvimento.

A entrada em vigor de legislagéo na area da IPI e a atribui¢éo de res-
ponsabilidades especificas ao Ministério da Saude, torna imperioso
que os servicos de saude se organizem a nivel nacional, de forma a:

* Assegurar um sistema de detecéo, sinalizagéo, avaliagéo e acio-
namento do processo de IPI, 0 mais eficaz possivel. Esta é clara-
mente uma tarefa da responsabilidade dos CSP;

* Melhorar a participagéo dos profissionais dos CSP, nas equipas
locais de IPI;

* Assegurar 0 acesso imediato a consultas/centros de desenvol-
vimento, de todas as criangas envolvidas na IPI, para efeitos de
diagndstico e orientacéo especializada;

+ Garantir uma boa coordenagéo entre os CSP, as consultas de de-
senvolvimento e as estruturas regionais e locais do SNIPI, nomea-
damente através da criagdo de “consultas de referéncia paraa IPI”.

José Boavida Fernandes

Pediatra do Neurodesenvolvimento do Hospital Pediatrico,

Centro Hospitalar Universitario de Coimbra (CHUC)

Representante do Ministério da Saude na Comissdo de Coordenacéo,
Sistema Nacional de Intervengdo Precoce na Infancia (SNIPI)

Bibliografia

1. Shonkoff JP, Meisels S J. Early childhood intervention: a continuing evolution.
In: Meisels S J. Shonkoff JP. Handbook of Early Childhood Intervention. 2nd ed.
Cambridge: Cambridge University Press; 2000.

2. Boavida JE, Borges L. Community involvement in early intervention — A Portugue-
se perspective. Inf. Young Children 1994; 7: 42-50.

3. Boavida J, Carvalho L. A comprehensive early intervention training approach:
Portugal. In: Odom SL, Hanson MJ, Blackman JA, Kaull S. Early intervention
practices around the world. Baltimore: Paul H. Brooks Publishing 2003; 213-52.

4. Boavida J, Espe-Sherwindt, Borges L. Community-based early intervention: The
Coimbra Project (Portugal). Child: Care, Heath and Development 2002; 6 (5): 343-54.

5. European Agency for Development in Special Needs Education. Early Childhood
Intervention Analysis of Situations in Europe. Brussels. EADSNE 2005.

6. Despacho Conjunto 891/99 dos Ministérios da Saude, Educagéo e Trabalho e
Solidariedade Social. Diario da Republica, 2% série — N° 244 — 19 de Outubro
de 1999.

7. Decreto-Lei 281/09. Diario da Republica, 1.2 série — N.° 193 — 6 de Outubro
de 2009.



ARTIGOS ORIGINAIS

Dificuldades de Aprendizagem — a visdao do pediatra

Learning Disabilities — the pediatrician’s perspective

Resumo

As Dificuldades de Aprendizagem (DA) s&o um problema frequente em
idade pediatrica e constituem um dos principais motivos de referencia-
¢80 a consulta de Desenvolvimento. Abrangem um largo espectro de
problemas, desde pequenas lacunas na aprendizagem até ao insu-
cesso escolar. Conduzem frequentemente a problemas emocionais e
sociofamiliares, pelo que nédo devem ser subvalorizadas por médicos,
terapeutas e docentes. A abordagem diagndstica devera ser abran-
gente e tem como objetivo compreender a etiologia, em grande parte
multifatorial, caraterizar o nivel de funcionamento da crianga e identi-
ficar problemas associados. A intervengdo deve ser individualizada e
dirigida aos problemas da crianga e familia, procurando atuar preco-
ce e preventivamente. O trajeto diagndstico e terapéutico devera ser
fundamentado e apoiado no trabalho de uma equipa multidisciplinar.
O esclarecimento e desculpabilizagdo dos pais € fundamental, ja que
estes sdo essenciais no processo interventivo e na ligagao entre pro-
fessores e técnicos de salde.

Com este manuscrito os autores pretendem auxiliar na abordagem da
crianga com DA através de linhas orientadoras gerais relativas ao es-
tudo, orientagdo e seguimento destas criangas.

Palavras chave: Crianga, dificuldades de aprendizagem, escola, pro-
blemas de comportamento.

Introducao

As Dificuldades de Aprendizagem (DA) constituem um dos motivos
mais frequentes de referenciagéo a consulta de Desenvolvimento em
idade escolar. 2 A sua investigagdo e diagndstico etiolégico sdo ful-
crais na orientagdo, integracdo escolar, trajeto académico, futuro pro-
fissional e qualidade de vida destas criangas.?*

Em todo o mundo cerca de 3 milhdes de criangas séo afetadas por DA,
ou seja, aproximadamente 20% apresentam dificuldades significativas
ou ndo conseguem atingir a totalidade do seu potencial académico."?
As DA podem ser definidas como a existéncia de discrepancia entre o
potencial intelectual individual e o desempenho académico das crian-
cas/adolescentes.! Contudo, atualmente esta definicdo ndo é clara
nem consensual, tendo em conta a complexidade e ampla utilizagéo
do termo. As DA constituem um sintoma, ou mesmo uma constelagéo
de sinais e sintomas, que embora muitas vezes assumidas como um
diagnostico, devem ser consideradas um problema ou até mesmo um
“sindrome”. Cometer-se-a uma incorre¢éo ao admitir este problema
como um diagnéstico final, até porque este ndo é contemplado pelos
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Abstract

Learning Disabilities (LD) are a common problem in paediatric age,
representing one of the main reasons for referral to Neurodevelopment
consultation. They cover a wide range of problems, from small gaps
in learning to school failure. LD often leads to emotional and socio-
family problems, and therefore should not be undervalued by doctors,
therapists and teachers. The diagnostic approach should be broad,
aiming to understand its largely multifactorial aetiology, to characterize
the child’s level of functioning and to identify associated problems. The
intervention should be individualized and directed to the child and fam-
ily problems, pursuing an early and preventively action. The diagnostic
and therapeutic path should be supported by the work of a multidisci-
plinary team. Informing and exonerating the parents is crucial, as they
are essential to the interventional process and to connect teachers and
health workers.

With this manuscript, the authors intend to assist the approach of the
child with LD, providing general guidelines for evaluation, guidance and
follow-up of these children.

Keywords: Child, learning disorders, school, behavior problem.

sistemas classificativos internacionais.>* O Manual de Diagndstico e
Estatistica das Perturbagdes Mentais — quinta edigdo (DSM-5) reco-
nhece apenas o diagndstico de Dificuldades Especificas de Aprendiza-
gem (DEA) cujos critérios s&o individualizados e especificos, embora
na pratica, por vezes, assistamos a utilizagdo indiscriminada e incor-
reta do termo DA como sindnimo de DEA. No entanto, as DEA s&o
apenas um subtipo de DA, sendo as Ultimas mais frequentes.”
Quando nos referimos a DA, englobamos um largo espetro de proble-
mas que vao desde lacunas pontuais no desempenho escolar até ao
insucesso académico. Este ultimo constitui ja um sinal tardio e deve
ser evitado, pelo que € essencial intervir precocemente e promover o
sucesso escolar.*® Para além disso, as repercussdes das DA ndo se
esgotam no funcionamento escolar. Estas podem representar também
uma fonte importante de ansiedade infantil e familiar, assim como de
sentimentos de baixo autoconceito e baixa autoestima, conduzindo
frequentemente a perturbagdes do comportamento. >t

" Interna de Formacéao Especifica em Pediatria Médica; 2Centro Hospitalar de Leiria; * Assistente Hospitalar de Pediatria Médica
“Hospital Pediatrico, Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra, E.P.E.
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Etiopatogenia

As DA tém habitualmente etiologia multifatorial e, como todas as pato-
logias do neurodesenvolvimento, podem resultar de fatores intrinsecos
€ ambientais." Uma vez que se trata de um problema com elevada va-
riabilidade clinica, também a sua etiologia é necessariamente complexa.
Existe uma diversidade de diagndsticos que devem ser equacionados e
excluidos (quadro 1).24

Na prética clinica, a regra é a coexisténcia de vérios fatores etioldgi-
€0s na mesma crianga. A maior preocupacéo do pediatra que aborda a
crianga com DA, no dmbito do estudo etioldgico, sera a exclusdo de pa-
tologias graves, como as doengas neurodegenerativas, ou que tenham
terapéuticas especificas. Parte das DA podem ainda ser secundérias a
problemas psicopatolégicos e sociofamiliares.

Alguns diagndsticos destacam-se pela frequéncia com que s&o en-
contrados na consulta. Entre eles estdo as DEA, as quais constituem
a principal causa isolada de DA.5" Por defini¢do, as DEA representam
dificuldades na aprendizagem em areas restritas, podendo registar-
-se a nivel do calculo, da escrita ou da leitura. A crianga apresenta
tipicamente um desempenho significativamente abaixo do esperado
para o nivel cognitivo e idade cronoldgica, comprometendo o desem-
penho académico e ou as atividades quotidianas (anexo 1-1).5As DEA
com prejuizo da leitura (vulgarmente designadas por dislexia) séo as
mais frequentes e correspondem a cerca de 80% das DEA, com uma
prevaléncia de 5-10% na populagéo geral.>5™'° As comorbilidades as-
sociadas a esta patologia ndo s@o desprezaveis, salientando-se as
perturbacdes do desenvolvimento da coordenagdo motora e a Pertur-
bagéo de Hiperatividade e Défice de Atengdo (PHDA), em cerca de
20% dos casos.5"

O Défice Intelectual (DI), ou Perturbagdo do Desenvolvimento Intelec-
tual, representa outro diagnéstico importante a excluir. Correspondem
habitualmente a quadros de DI ligeiro, diagnosticados apenas em idade

escolar fruto do aumento crescente do grau de exigéncia académica. A
prevaléncia do DI na populagao em geral pode alcangar 2 a 3%, contudo,
o valor é superior quando consideramos as criangas que, néo cumprindo
critérios de DI (anexo 1-ll), apresentam um Quociente Intelectual (Ql)
entre 70 e 90 (cognigdo borderline), o qual acarreta mdltiplas fragilidades
cognitivas que explicam as dificuldades que manifestam no decorrer do
seu percurso escolar.™"*Estes quadros ligeiros estdo geralmente asso-
ciados a contextos sociofamiliares desfavorecidos (estimulagéo reduzi-
da, niveis cognitivos e académicos parentais inferiores) e, ao contrario
das situagbes mais graves, tém menor probabilidade de identificagcdo
etiolégica.™ No entanto, apesar desta entidade ser bastante frequente,
implica n&o s6 DA, mas também um risco aumentado de comorbilidades
psiquiétricas, agravando o progndstico.

Tendo em conta a prevaléncia de 7 a 10% de PHDA na populagdo em
geral, esta entidade também n&o pode ser negligenciada no processo
diagndstico.""® Esta patologia tem critérios bem definidos pela DSM-5
(anexo 1-Ill), ndo se esgotando a avaliagdo nestes critérios, pelo vasto
espetro de comorbilidades associadas (perturbagao de oposicéo, per-
turbagdo de comportamento, perturbagao depressiva).>"?

Os défices sensoriais, pela gravidade que o seu subdiagnéstico com-
porta, devem igualmente ser equacionados.

Ainda no que se refere a etiopatogenia, estudos familiares permitiram
estimar que em cerca de 50% dos casos estdo presentes alteragdes
genéticas, nos restantes 50% identificam-se fatores ambientais.
Alguns genes tém sido associados as DA nomeadamente os envolvi-
dos na migragdo neuronal e no crescimento axonal, localizados nos
cromossomas 2, 3, 6, 15 e 18, embora sem evidéncia cientifica no que
se refere a sua correlagdo fenotipica.'4#

Estudos recorrendo a Ressonancia Magnética Funcional tém descrito
diferentes alteragdes a nivel dos circuitos neuronais de acordo com as
dificuldades, o que podera vir a constituir fonte futura de interesse no
estudo destas criangas.""

Quadro 1 « Etiologias mais frequentes de Dificuldades de Aprendizagem

» Perturbacao da Linguagem

» Défices sensoriais

» Perturbagéo do Espetro do Autismo
» Sindromes Genéticos

> Epilepsia

» Ma nutricao grave

» Hipotiroidismo

» Perturbacao do desenvolvimento da coordenagéo

» latrogenia (pe. farmacoldgica, radioterapia)

» Ensino inadequado e ineficaz

» Défice Intelectual /Perturbagéo do Desenvolvimento Intelectual (ligeiro)
» Perturbagao de Hiperatividade e Défice de Atengéo

» Dificuldades Especificas de Aprendizagem (da escrita, da leitura e do calculo)

» Perturbagdes do sono (insénias, parassoénias, apneia obstrutiva do sono)

» Doengas crénicas (absentismo escolar, problemas emocionais)

» Doencgas neurodegenerativas (pe. Adrenoleucodistrofia ligada ao X, Doenga de Wilson)

> Patologia psiquiatrica (pe. bullying, perturbacdo depressiva, psicose, perturbagédo de oposigcao)

» Problemas sociofamiliares (pe. divorcio, morte de familiar, violéncia doméstica, condigdes economicas deficitarias)




Aspetos clinicos

A apresentacéo clinica muitas vezes é subtil."? Na maioria das crian-
cas, 0s primeiros alertas surgem em contexto escolar, podendo existir
uma sinalizagao antecipada por parte dos docentes antes de algo ser
detetado pelos pais e ou profissionais de saude.3*" Este facto pode
conduzir a um atraso no diagndstico, o qual ocorre habitualmente apds
0 ingresso na escolaridade basica, podendo ter apenas lugar alguns
anos mais tarde com o aumento das exigéncias académicas.? Quanto
maior a gravidade do quadro e ou da etiologia subjacente, mais preco-
ces séo os indicios clinicos desta problematica. Na maioria destes ca-
Sos ja existem preocupagdes no pré-escolar, periodo frequentemente
subvalorizado mas muito informativo, havendo sinais que devem aler-
tar os profissionais (quadro 2)."* A sua identificagdo precoce torna-se
primordial no diagnéstico, intervengdo e orientagdo adequadas para

Dificuldades de Aprendizagem - a vis&o do pediatra

que o0 compromisso seja minimizado.3%" No que se refere concreta-
mente as DEA, destacam-se alguns marcadores precoces que devem
alertar os educadores e profissionais de saude, nomeadamente atraso
na aquisi¢do da linguagem, vocabulario rudimentar, dificuldades na
consciéncia fonolégica, no reconhecimento e aprendizagem de rimas,
em recontar histdrias ou eventos e em processos de descodificagdo.* 8
Ja em idade escolar existem também alguns sinais e sintomas que
devem invocar a necessidade de despiste de DA (quadro 3)." Estes in-
dicios representam inicialmente um esforgo acrescido no processo de
aprendizagem que culmina no insucesso escolar, e podem coexistir,
surgir de forma simultdnea ou sequencial € combinar-se em diferentes
quadros clinicos.

Quadro 2 « Sinais de alerta no pré-escolar para Dificuldades de Aprendizagem

consciéncia fonoldgica, perturbacao articulatoria)

humana imatura)

» Dificuldades na comunicagéo

nocao de quantidade

» Atraso na definicdo de lateralidade

» Perturbagéo da linguagem (pe. atraso na aquisi¢édo, vocabulario rudimentar, dificuldades na compreenséao, défice na

» Dificuldades evidentes na visuomotricidade (pe. dificuldades nos encaixes e construgdes, pega incorreta, figura

» Dificuldades na orientagado temporo-espacial (pe. seguir direcdes, aquisicdo dos dias da semana e dias do més) e

» Dificuldades na descodificagéo (pe. reconhecer simbolos, letras, sons e respetiva associagao)

» Necessidade de apoio durante o periodo pré-escolar (SNIPI, EE)

Legenda: EE - Educagao Especial; SNIPI - Sistema Nacional de Intervencéo Precoce na Infancia.

Quadro 3 « Sinais e sintomas de Dificuldades de Aprendizagem

Aumento do esforgo
para aprender

Desinteresse pela escola:
“ir a escola é aborrecido”

Ansiedade escolar

Desadequagédo na sala de aula:
“engragadinho da turma”

Maior demora na realizagéo dos
trabalhos de casa

Leva para casa os trabalhos
que nao terminou na escola

Adaptado de Rimrodt (2011)".

Abordagem diagnéstica

A abordagem implica uma avalia vulgarmente designadas por dislexia
¢ao por uma equipa multidisciplinar, que deve incluir idealmente pe-
diatra, psicologo, docente de Educagdo Especial, terapeuta da fala,
terapeuta ocupacional e técnico do servigo social."?8!

Queixas escolares

Aproveitamento insuficiente

Faltas frequentes

Suspensoes escolares

Insucesso escolar

Expulséo escolar

Retengdes escolares

Inadequacéo social

Abandono escolar

Agressividade e bullying

Historia clinica

A colheita de uma histéria clinica completa € essencial, encontrando-
-se representados no quadro 4 alguns dos pontos mais relevantes. ™38
O primeiro objetivo é caraterizar as principais preocupagdes dos pais e
docentes, isto &, quem referenciou e porque referenciou. A carateriza-
c¢ao detalhada do percurso escolar € um dos aspetos mais informativos
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da histéria clinica, incluindo o inicio das primeiras dificuldades, o apro-
veitamento escolar, as avaliagdes escolares, pedagdgicas, por psico-
logia e por outros técnicos, assim como os apoios de que beneficia. Os
pais constituem frequentemente o elo de ligagéo entre professores e
médicos, disponibilizando relatorios de avaliagao e outras informagdes
escolares que enriquecem a informagao clinica.

A identificagdo de outros problemas com interferéncia escolar é cru-
cial na compreens&o do quadro, com destaque para as alteragdes do
sono, do comportamento e da interagdo social.

A semelhanga de outras histérias clinicas, os antecedentes pessoais
patoldgicos e familiares devem ser avaliados e integrados. Dado o for-
te cariz hereditario, a identificagdo de DA em familiares, assim como
de outras patologias do neurodesenvolvimento, é fundamental.?®

Exame fisico

Deve ser realizado um exame fisico completo, com especial atengdo
para elementos que podem auxiliar no diagnostico e avaliar a presen-
¢a de comorbilidades ou outros problemas até ao momento néo iden-
tificados. Existem constelagdes de sinais que remetem para etiologias
de DA conhecidas, pelo que, nessas situagdes, 0 exame fisico pode
assumir um papel de facilitador diagnéstico. A exclusdo de défices
sensoriais, se ndo realizada previamente, é obrigatdria pela sua inter-
feréncia na aprendizagem.'

Avaliagdo psicométrica
A avaliagdo psicométrica deve ser ajustada a cada crianga, de forma
a fornecer uma caraterizagdo completa e capaz de explicar o quadro

Quadro 4 « Histéria clinica numa consulta por Dificuldades de Aprendizagem

A. Historia da doenga atual
Referenciagao:
- Motivo(s)

- Quem referenciou e quem identificou o(s) problema(s)

Percurso escolar:
« Situagao atual:

- Escolaridade, avaliagdes escolares; areas de maior dificuldade

- Apoios (quais, frequéncia e desde quando); medidas educativas

- Avaliagdes formais realizadas (quais, por quem, quando e resultados)

« Identificagdo do momento em que surgiram as primeiras preocupagdes/dificuldades

- Dificuldades no pré-escolar

- Adiamento no ingresso no 1° ciclo; retengdes

- Mudanca de escola, professores e colegas
Comportamento:

- Dentro e fora da sala de aula, em casa

- Caraterizagao: desatento, hipercinético, baixa autoestima, oposicéo, desafio

- Relagdo com os pares, bullying

Sono (habitos, movimentos anémalos, suspeita de SAOS)

Défices sensoriais (rastreios, diagnésticos, correcoes)
B. Antecedentes pessoais
Pré-natais:

- Gravidez (patologia materna e fetal, farmacos, alcool, drogas, infe¢des, diagnostico pré-natal)

Perinatais e neonatais:

- Tipo de parto; Idade gestacional (prematuridade); peso nascimento (RCIU); reanimagao

- Hiperbilirrubinémia; sépsis/infegdes; convulsdes neonatais

Crescimento

Desenvolvimento: etapas principais; linguagem; socializagéo; autonomia

Antecedentes patolégicos médicos e cirtrgicos (pe. infecdes SNC, TCE, epilepsia; intervengées cirtrgicas (pe. ORL);

habitos medicamentosos; internamentos
C. Antecedentes Familiares:

- Consanguinidade; abortos e mortes precoces; nivel académico parental e dos irméos

- Histéria familiar de dificuldades de aprendizagem, DEA, défice intelectual, PHDA, patologia psiquiatrica, epilepsia,
tiques ou outra patologia do neurodesenvolvimento; patologia cardiaca *

D. Sociofamiliar:

- Desfavorecido; privagéo de estimulagéo; negligéncia; maus-tratos; psicopatologia familiar.

Legenda: DEA - Dificuldades especificas de aprendizagem; ORL - Otorrinolaringologia; PHDA — Perturbagéo de hiperatividade e défice de atengao; RCIU - Restrigao de cresci-
mento intrauterino; SAOS - Sindrome de apneia obstrutiva do sono; SNC — Sistema nervoso central; TCE — traumatismo créanio-encefalico.
" importante nas situagdes com indicag&o para realizar terapéutica com metilfenidato
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Quadro 5 * Aspetos relevantes do exame fisico e diagnosticos a considerar

A. Crescimento

- Ma progresséao estaturoponderal: doenga crénica
- Obesidade (pe. sindrome de Pradder-Willi)
B. Perimetro craniano (PC)

- Microcefalia (pe. sindrome fetal alcodlico)
C. Dismorfismos

D. Lesdes cutaneas
- Hiperpigmentadas (pe. neurofibromatose)
- Hipopigmentadas (pe. esclerose tuberosa)
E. Organomegalias

F. Exame neurolégico
- Alteragcdes major (pe. hipotonia, espasticidade, ataxia)

confusa, impersisténcia motora)
G. Acuidade visual (AV)*
- Rastreio (pe. Escala de Snellen)
- Avaliacdo em consulta de Oftalmologia
H. Acuidade auditiva (AA)
- Rastreio (pe. Teste Logométrico)
- Avaliacdo em consulta de Otorrinolaringologia

- Baixa estatura (pe. sindrome fetal alcodlico; sindrome de Turner; sindrome de Noonan)

- Macrocefalia (pe. sindrome X-Fragil, mas pode cursar com PC normal)

- Quadros sindrémicos que cursam com alteragées do neurodesenvolvimento

- Hepatomegalia (pe. doencas inatas do metabolismo, doenca de Wilson)

- Alteragcdes minor (pe. disdiadococinésia, sincinésia, movimentos coreiformes, agnosia dos dedos, lateralidade

- Risco de alteracdes da AA: prematuridade, hiperbilirrubinémia, otite média serosa cronica, meningite bacteriana,
antibioterapia neonatal prolongada (aminoglicosideos).

* alteragBes da AV presentes em 2-3% da populagao pré-escolar

de dificuldades apresentado. A avaliagdo cognitiva formal constitui um
passo crucial no algoritmo diagnostico porque permite aferir as capaci-
dades intelectuais e ajustar as expectativas a realidade de cada crian-
ca. Por outro lado, é ainda fundamental caraterizar o perfil atencional,
comportamental, emocional e de autoconceito da crianga/adolescen-
te.8 Sdo apresentados de forma breve alguns dos testes que, entre
varios, poderao ser utilizados e elegiveis consoante a idade e quadro
clinico.

Escala de desenvolvimento mental de Ruth Griffiths 192

Aescala de Ruth Griffiths € utilizada para avaliagdo do desenvolvimen-
to dos dois aos oito anos, sendo de elevada aplicabilidade para avalia-
¢&o cognitiva abaixo dos oito anos. E constituida por seis subescalas:
Locomog&o; Pessoal — social; Linguagem; Coordenagéo olho-mao;
Realizagéo; Raciocinio pratico. Os resultados da Escala Completa e
das subescalas podem ser apresentados em percentil, Z-score, idade
mental equivalente ou quociente (idade cronolégica/idade mental).

Escala WISC Il - Wechsler Intelligence Scales for Children - third
mzmz

Aescala WISC Ill é um teste psicométrico que permite uma avaliagao
cognitiva formal, aplicavel a partir dos seis anos, embora com maior
utilidade e precisdo acima dos oito. Este teste permite obter um Ql

(razdo entre a idade mental e a idade cronoldgica multiplicada por 100)
para a Escala Completa e Subescalas Verbal e de Realizagao. Permi-
te ainda obter resultados dos indices fatoriais: compreens&o verbal,
organizagdo percetual, velocidade de processamento, resisténcia a
distracéo. Considera-se DI se Ql inferior & média (QI médio=100) em
mais de dois desvios-padréo (DP) (quadro 6).

Escala de Comportamento Adaptativo de Vineland - Vineland
Adaptive Behavior Scale %

A Escala de Comportamento Adaptativo de Vineland é um instrumento
utilizado para a avaliagdo da adaptag&o social assim como do nivel de
funcionamento global da crianga ou adolescente. Consiste numa en-
trevista semiestruturada aplicada aos pais/ cuidadores para criangas
entre 0s 0 e os 18 anos de idade. A escala mede o comportamento
adaptativo em 4 dominios: comunicag&o (recetiva, expressiva e escri-
ta), autonomia (pessoal, doméstica, comunidade), socializagéo (rela-
¢Oes interpessoais, jogos e lazer) e motricidade (global e fina). Para
cada dominio e subdominios é possivel obter uma idade equivalente.
Os resultados podem ainda ser traduzidos em termos de percentis e
de desvio padrdo'™. A sua maior utilidade reside nas patologias com
prejuizo claro do nivel funcional do individuo ou naquelas em que ha
suspeita de regressao a este nivel.
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Quadro 6 ¢ Classificacdo segundo a DSM-IV

Nivel Intelectual Médio Inferior
Nivel Intelectual Limite

Défice Intelectual

Ql = 85— 115 (-1DP; +1DP)
Ql = 70 — 84 (-2DP; -1DP)
QI <70 (<2DP)

Ligeiro Ql =50-69
Moderado Ql=35-49
Grave Ql=20-34
Profundo Ql <20

Legenda: QI — Quociente de inteligéncia; DP — Desvio padrao.

Nota: A classificagdo atual, segundo a DSM-5, subdivide o DI em ligeiro, moderado, grave e profundo com base no funcionamento e comporta-
mento adaptativo, diferindo da DSM-IV que o categorizava segundo o Ql.

Avaliagdo pedagdgica 38

Aavaliagdo pedagogica constitui parte integrante da confirmagéo diag-
néstica e etiologica das DA. E realizada por um docente de Educagao
Especial e tem como principais objetivos identificar as dificuldades
existentes a nivel da leitura, escrita, calculo e resolugdo de situagdes
problematicas, sinalizar as areas fortes e mais frageis da crianga, diag-
nosticar e discriminar as DEA, quando presentes, e orientar a compo-
nente de intervengdo pedagogica de acordo com o diagnéstico.

Avaliagao por terapia da fala'®

Deve ser ponderada individualmente a necessidade de avaliagao por
um terapeuta da fala. Beneficiardo deste estudo os casos com sus-
peita de perturbacédo da linguagem, quer de forma isolada quer como
parte integrante de um quadro complexo de dificuldades globais.

Esta avaliacdo é fundamental nos casos de suspeita de DEA em con-
junto com as avaliagbes pedagogica e cognitiva.

Avaliagao por terapia ocupacional®"'

Permite uma avaliagdo das capacidades motoras globais € finas, nome-
adamente a nivel da coordenagéo, consciéncia e planeamento do movi-
mento e do processamento sensorial. Entre vérias situacdes, poderéa ser
Util perante casos de perturbagéo do desenvolvimento da coordenagéo,
na qual existe uma marcada dificuldade na coordenagdo motora com
repercussdes significativas nas atividades de vida diria e desempenho
académico. S&o habitualmente criangas globalmente “desajeitadas” e
com dificuldades também na caligrafia, desenho ou noutras atividades
manuais.? Também nas situagbes de DEA, nomeadamente a disgrafia
isolada ou associada a outras DEA, esta avaliagéo é util.

Avaliagdo pelo servigo social'™"

Apos a defini¢do do perfil sociofamiliar, e nas situagdes em que este
parega exercer influéncia negativa nas dificuldades da crianga, a ava-
liagéo pelo servico social pode ter particular interesse. Pode permitir
identificar e intervir em aspetos, que embora extrinsecos as criangas,
podem ser corresponsaveis pelos problemas detetados. Constitui um
importante elo de ligagdo a comunidade, assumindo um papel relevan-
te na informagéo e educagao das familias, bem como na verificago no
terreno das medidas implementadas.

Avaliacao analitica "2®

A avaliagéo analitica n&o estd recomendada por rotina, devendo ser
realizada de forma dirigida para confirmagéo e ou exclusao das hipote-
ses diagnosticas que a exijam.

Considerando a influéncia genética nas DA, o estudo genético deve
ser ponderado assim como a referenciagdo a consulta de Genética.
Nas situagdes de DI sem suspeita diagnostica, com ou sem dismorfis-
mos, a técnica de estudo de primeira linha é o array CGH (aCGH), pela
sua superior sensibilidade na identificacdo de alteragbes genéticas.
Perante um doente com ou sem dismorfismos, sem anomalias estru-
turais nem microcefalia, independentemente do género, cujo aCGH
ndo tenha evidenciado qualquer alteragdo cromossomica, deve ser
ponderado o estudo molecular do sindrome do X-Fragil."? Esta anali-
se devera ser realizada antes do aCGH nos casos com dismorfismos
compativeis com este sindrome e Dl ligeiro.'? A consulta de Genética,
para além de auxiliar no diagndstico, permite o estudo familiar, identifi-
cando outros casos na familia e orientando, se indicado, o diagndstico
pré-natal. Mesmo nas situagdes sem diagnostico etioldgico estabeleci-
do, a familia podera beneficiar de aconselhamento genético.

O estudo metabdlico pode ainda ser importante, pelo que devera ser
realizado de forma criteriosa e direcionada com base numa suspeita
diagnostica apoiada pela histria clinica e exame fisico.

Avaliacao imagiolégica®

O estudo imagioldgico, dispensavel na maioria dos casos de DA, po-
dera ser necessario em situagdes selecionadas como, por exemplo,
alteragdes no exame neuroldgico, micro ou macrocefalia ou quando a
hipotese diagnostica incorre sobre uma patologia que cursa com alte-
ragdes do sistema nervoso central. A Ressonancia Magnética constitui
atualmente o exame de primeira linha.

Avaliacao electrofisiolégica ®

A avaliagdo com eletroencefalograma (EEG) tem indicagdes especifi-
cas perante casos de DA. Este exame devera ser ponderado em situ-
agdes de suspeita de atividade paroxistica, como por exemplo: para-
gens breves de atividade, olhar fixo, pestanejo, sugestivas de epilepsia
de auséncias; sono agitado, quedas da cama, pontapés, irritabilidade



matinal, sugestivas de epilepsia frontal; patologias que cursem com
atividade epilética associada.

Abordagem Terapéutica

Apesar da abordagem diagnostica abrangente, acima descrita, nem
sempre € possivel estabelecer um diagnostico etiologico para as DA
da crianga. Muitos destes casos correspondem a quadros de dificul-
dades aprendizagem globais, que refletem um somatério de fatores e
que, ndo constituindo uma entidade especifica reconhecida, condicio-
nam perturbagéo no processo de aprendizagem.

A intervengdo nas situagdes de DA, com ou sem diagndstico etioldgico,
deve ser multidisciplinar, individualizada e dirigida a cada um dos proble-
mas da crianga. Os principais objetivos desta abordagem terapéutica sao:

1. esclarecer o diagnostico, clarificar as areas fortes e as fragilida-
des da crianga de forma a compreender o problema no seu todo;

2. esclarecer a crianga e 0s pais perante o insucesso e dificuldades
escolares, evitando a culpabilizagéo;

3. adequar expectativas e promover mudanga de atitudes por parte
dos pais e professores;

4. modificar o desempenho académico, a motivagao e envolvimen-
to da crianca, pais e professores;

5. antecipar e prevenir os efeitos secundarios do insucesso esco-
lar, como a desmotivacdo, a baixa autoestima, os problemas de
comportamento, a depressao, o desinvestimento escolar e a per-
da de oportunidades;

6. orientar um plano/projeto de vida.

Perante a identificagdo de patologia médica, o pediatra devera realizar
a respetiva orientagéo e eventual referenciagéo para outras consultas,
se for necessario estudo adicional. O seguimento em articulagdo com
outras especialidades, nomeadamente Pedopsiquiatria, Genética e
Neuropediatria, é frequente e fundamental." Quando indicado, devera
instituir-se terapéutica farmacoldgica especifica, como por exemplo, nas
situacBes de PHDA, em que o farmaco de elei¢ao é o metilfenidato.™
A interveng@o pedagdgica e psicologica sdo essenciais e transver-
salmente necessérias, independentemente do diagndstico.®' O seu
principal objetivo € melhorar o desempenho académico, a motivagéo
e envolvimento da crianga nas atividades escolares, sem que surjam
outros problemas, nomeadamente da esfera emocional. ®

A instituico de medidas pedagdgicas devera ser efetuada o mais
precocemente e esta a cargo do corpo docente escolar, néo sendo
para tal necessario um diagndstico ou uma prescrigdo médica.?* Assim
como a sua implementacéo, também o ajuste e adequagao periddicos
destas medidas s&o da responsabilidade escolar. A informagdo mé-
dica vai reforgar a necessidade das medidas em curso ou a serem
implementadas, reiterando os seus beneficios de acordo com o quadro
encontrado, informagdo esta complementada e clarificada pelas ava-
liagGes realizadas em contexto hospitalar.?%

Em geral, todas as criangas com DA beneficiam de uma otimizagéo
do ambiente em que aprendem, por exemplo, localizagéo privilegia-
da na sala de aula para reduzir a distratibilidade e facilitar o controlo
por parte dos professores, redugdo de turma ou fracionamento das
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atividades. E também importante ajustar as praticas pedagégicas s
dificuldades especificas de cada crianga e ao seu perfil cognitivo e
comportamental.

Nos casos de menor gravidade, mas com repercussées no sucesso
educativo, deverdo ser adotadas inicialmente medidas pedagdgicas
integradas num Plano de Acompanhamento Pedagdgico Individualiza-
do (PAPI), de acordo com o previsto no Decreto-Lei n° 139/2012, de 5
de julho (DL 139/2012).% Estes consistem em planos de atividades de
acompanhamento pedagdgico com medidas adequadas a resolucéo
das dificuldades dos alunos.

Nas situagdes de maior gravidade, a crianga devera ser integrada num
programa de apoio ao abrigo da Educacédo Especial, contemplado no
Decreto-Lei n° 3/2008, de 7 de janeiro (DL 3/2008).26 De acordo com
este decreto, apds avaliagdo individual e sempre com objetivo final de
otimizar a aprendizagem, € elaborado um Programa Educativo Indivi-
dual (PEI) para implementagdo de medidas educativas individualiza-
das: a) Apoio pedagogico personalizado; b) Adequagdes curriculares
individuais; c) Adequagdes no processo de matricula; d) Adequagdes
no processo de avaliagéo; e) Curriculo especifico individual; f) Tecnolo-
gias de apoio.” Mais uma vez é de salientar que, a integragdo na Edu-
cagdo Especial, ao abrigo do DL 3/2008, néo exige necessariamente
uma indicagdo médica formal, podendo a escola agilizar esse proces-
S0 com base em avaliagdes realizadas pela equipa técnica pedagogica
e de psicologia do agrupamento, que permitam a categorizagédo do
aluno segundo a Classificagao Internacional de Funcionalidade (CIF).
De acordo com o diagnostico e problemas identificados, podera tam-
bém estar indicada intervencéo por terapia da fala, terapia ocupacional
e servigo social.

Neste trajeto diagndstico e terapéutico, o pediatra assume sobretudo
um papel coordenador, necessariamente fundamentado e apoiado no
trabalho desta equipa multidisciplinar.

Prognéstico

As DA constituem um problema com baixa morbilidade quando compa-
rado com outros da area do neurodesenvolvimento.'#'° O progndstico
é muito variavel, depende de varios fatores de carater diagnostico e
terapéutico e pode oscilar entre 0 sucesso académico e a disfungao
socio-emocional." A eficacia da abordagem nédo se encontra exclusi-
vamente relacionada com a qualidade da intervengdo, mas esta for-
temente dependente do diagndstico final, e é tanto maior quanto mais
precoce e individualizada for a intervengao. O sucesso desta centra-se
na otimizagédo dos recursos de forma a promover as capacidades de
aprendizagem de uma determinada crianga. E importante estimular a
sua funcionalidade, capacitando-a para ser um adulto independente
com um projeto de vida exequivel a luz da sua condigao.6** Face a
possibilidade de surgirem problemas da esfera emocional e social, de-
vera ser mantido um seguimento regular afim de aferir a evolug&o es-
colar, a adaptagéo sociofamiliar e o aparecimento de comorbilidades.'?
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Anexo 1 - Critérios de diagnéstico DSM 5:°

I. DIFICULDADES ESPECIFICAS DE APRENDIZAGEM

Critério A - Dificuldades na aprendizagem e no uso de habilidades académicas, devido a presenca de pelo menos um dos sintomas a seguir indicados, que tenha

persistido por pelo menos 6 meses apesar de provisdes dirigidas a essas dificuldades:

=

. Leitura de palavras de forma e imprecisa ou lenta e com esforgo, pe.: € palavras isoladas em voz alta de forma incorreta ou lenta e hesitante, adivi-

nha palavras, tem dificuldade em soletra-las.

N

. Dificuldade em compreender o sentido do que ¢é lido, pe.: pode ler o texto com precis@o, mas ndo compreende a sequéncia, as relagdes, as inferén-

cias ou o sentido mais profundo do que é lido.

w

. Dificuldade em ortografar, pe.: pode adicionar, omitir ou substituir as consoantes e vogais.
4. Dificuldade na express@o escrita, pe.: comete multiplos erros de gramatica ou pontuagéo nas frases; emprega organizagéo inadequada dos paragra-

fos; expressao escrita das ideias sem clareza.

(3]

. Dificuldade para dominar o senso numérico, factos numéricos ou calculo, pe.: entende numeros, sua magnitude e relagdes de forma insatisfatoria;
conta pelos dedos para adicionar nimeros de um digito em vez de lembrar o fato aritmético; perde-se no meio dos calculos aritméticos e pode trocar

as operagoes.

(2]

. Dificuldade no raciocinio, pe.: tem grande dificuldade em aplicar conceitos, factos ou operacées matematicas para solucionar operagdes quantitativas.

Critério B — As habilidades académicas afetadas estéo substancial e quantitativamente abaixo das esperadas para a idade cronolégica da crianga, causando inter-

feréncia significativa no desempenho académico ou profissional ou nas atividades quotidianas, confirmada por medidas de desempenho padronizadas e

por avaliagdo clinica abrangente.

Critério C — As DA iniciam-se durante os anos escolares, mas podem ndo se manifestar completamente até que as exigéncias pelas habilidades académicas afeta-

das excedam as capacidades limitadas do individuo.

Critério D — As DA ndo podem ser explicadas por deficiéncias intelectuais, acuidade visual ou auditiva ndo corrigida, outros transtornos mentais ou neurolégicos,

adversidade psicossocial, falta de proficiéncia na lingua de instrugo académica ou instrugo educacional inadequada.

- Com prejuizo na leitura — Critérios A -1; A-2

Tipos de DEA - Com prejuizo na expressao escrita — Critérios A -3; A -4

- Com prejuizo no calculo — Critérios A -5; A -6

Il. DEFICE INTELECTUAL

Critério A « Défices nas fungdes intelectuais. A deficiéncia no funcionamento intelectual é caracterizada por défices na generalidade das capacidades cognitivas/fun-

¢oes intelectuais, tais como: raciocinio, resolugdo de problemas, planeamento, pensamento abstrato, julgamento, aprendizagens académicas e aprendi-

zagens realizadas com base na experiéncia, confirmados simultaneamente pela avaliagéo clinica individualizado e por testes cognitivos padronizados.

Critério B * Défices no funcionamento/comportamento adaptativo. Os défices na generalidade das capacidades cognitivas prejudicam o funcionamento do sujeito

quando comparado com uma pessoa da mesma idade e grupo cultural, limitando e restringindo a sua participacéo e desempenho em um ou mais
aspetos de atividades da vida diaria, tais como: a comunicagao, participagdo social, funcionamento escolar ou laboral, e na independéncia pessoal em
casa ou em ambientes comunitarios. Por norma, o comportamento adaptativo é medido através da aplicagéo de testes individualizados, padronizados,

culturalmente adequados e com validade psicométrica.

Critério C * Inicio durante o periodo de desenvolvimento.
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lll. PERTURBAGAO DE HIPERATIVIDADE E DEFICE DE ATENGAO

Critério A « Um padréo persistente de desatencédo e/ou hiperatividade-impulsividade que interfere com o funcionamento ou desenvolvimento, caraterizado por (1)
elou (2).
(1) Défice de atencéo: = 6 dos seguintes sintomas de desatengéo, presentes ha pelo menos 6 meses, de forma inconsistente com o nivel de desenvolvi-
mento e com impacto direto nas atividades sociais, ocupacionais e ou académicas.
a) N&o da atengéo aos detalhes ou comete erros por desatengao, no trabalho escolar ou em outras atividades (pe. perde detalhes, trabalho impreciso);
b) Dificuldade em manter a atengao em tarefas ou atividades ludicas (pe. tem dificuldade em se manter focado em aulas, conferéncias, conversas ou na
leitura de textos longos);
c) Parece néo ouvir quando lhe falam diretamente (pe. parece ter a mente noutro local, mesmo na auséncia duma distracéo 6bvia);
d) N&o segue instrugdes e tem dificuldade em terminar trabalhos de casa ou tarefas no local de trabalho (pe. inicia tarefas mas rapidamente “desliga” e
muda de atividade; Néo termina trabalhos de casa, atividades domésticas ou tarefas no local de trabalho);
e) Dificuldade em organizar tarefas e atividades (pe. dificuldade em gerir tarefas sequenciais; dificuldade em manter os materiais e pertences organizados;
desarrumado e desorganizado, ma gestéo do tempo, dificuldade em cumprir prazos);
f) Evita, ndo gosta ou € relutante em envolver-se em tarefas que requeiram esfor¢o mental prolongado (pe. trabalhos escolares ou em adultos, elaborar
relatorios, preencher formularios, ou rever artigos extensos);
g) Perde facilmente o material necessario para as tarefas e atividades (pe. material escolar, lapis, borracha, réguas, livros, chaves, dculos, telemoveis);
h) Distrai-se facilmente com estimulos extrinsecos (em adolescentes e adultos pode incluir pensamentos néo relacionados com a atividade)

i) Esquece-se com facilidade das tarefas diarias (pe. TPC’s; em adolescentes e adultos pode incluir devolver chamadas, pagar contas, falhar reunioes);

(2) Hiperatividade e impulsividade: = 6 sintomas de hiperatividade/impulsividade, presentes ha pelo menos 6 meses, duma forma inconsistente com o nivel

de desenvolvimento e que tem impacto nas atividades sociais, ocupacionais/académicas.

a) Mexe excessivamente maos e és ou mexe-se no assento;

b) Nao se mantém sentado quando deve (pe. levanta-se do lugar na sala de aula ou no local de trabalho ou outras situagdes em que é suposto permanecer

sentado);

c) Corre e trepa de forma excessiva em situagdes inapropriadas;

d) Dificuldade em se envolver em atividades de jogo ou de lazer de forma calma;

€) Sempre pronto em mudar ou atua como se estivesse ligado a um motor (pe. incapaz ou desconfortavel por ter que ficar quieto durante muito tempo,
como em restaurantes, igrejas, etc.

f) Fala demasiado.

g) Responde a questées que ndo foram completadas (pe. completa as frases dos outros e salta nas conversas; néo consegue esperar pela vez nas
conversas);

h) Dificuldade em esperar pela sua vez (pe. em filas);

i) Interrompe ou perturba os outros (pe. intromete-se em conversas, jogos ou atividades; pode comegar a as coisas de outros sem pedir autorizagao;

adolescentes e adultos podem intrometer-se no que outros estejam a fazer);

Critério B + Alguns dos sintomas que causam disfungéo estao presentes antes dos doze anos.

Critério C « Os sintomas estdo presentes em duas ou mais situagdes (pe. em casa, na escola ou emprego, com amigos ou familiares, ou em outras atividades).

Critério D « Deve haver clara evidéncia de disfungéo clinicamente significativa no funcionamento social, académico ou ocupacional.

Critério E + Os sintomas ndo ocorrem exclusivamente durante o curso de esquizofrenia ou outro surto psicético, e ndo sdo melhor explicados por outras doengas

mentais (pe. perturbagdo de humor, da ansiedade, perturbacéo dissociativa ou da personalidade).
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Obesidade infantil numa consulta de risco cardiovascular: um desafio a intervengao

A retrospective review of Childhood obesity: a challenge to intervention

Resumo

Introdugao: A obesidade infantil constitui um dos problemas de sau-
de publica mais graves do século XXI. Multifatorial e de prevaléncia
crescente, a sua detegdo e seguimento constituem um desafio para
os sistemas de salde, sendo essencial intervir precoce e eficazmente.
Objetivos: O presente estudo pretende caracterizar a populagéo obe-
sa seguida em Consulta de Risco Cardiovascular Pediatrica, sobretu-
do no que respeita as co- morbilidades associadas ao diagnostico e
apds trés anos de intervencao.

Métodos: Estudo retrospetivo longitudinal em que foram incluidos
criangas e adolescentes obesos, referenciados a Consulta de Risco
Cardiovascular entre 1 de Janeiro 2010 e 31 de Dezembro de 2011.
Procedeu-se a caracterizagéo sociodemografica e clinica da amostra
que incluiu o indice de massa corporal e respetivo z-score, tenséo ar-
terial, parametros laboratoriais e imagioldgicos, co-morbilidades, inter-
vengoes terapéuticas e evolugao ao fim de 3 anos.

Resultados: Dos 88 doentes obesos com primeira consulta no peri-
odo de estudo, apenas 73 foram elegiveis. A idade média na primeira
avaliagdo foi de 10,3 anos sendo 58,9% do sexo feminino. Relativa-
mente a antecedentes familiares, 65,8% apresentava antecedentes de
obesidade e de dislipidemia, 57,5% de hipertenséo arterial e 41,1% de
diabetes mellitus.

A média do z-score do IMC inicial foi 2,14+0,44. A taxa de abandono
ao fim de 3 anos foi de 50,7%. Dos 36 doentes que mantiveram acom-
panhamento, 52,8% mantinha obesidade verificando-se uma redugao
estatisticamente significativa do z-score para 1,68+0,49.

Aincidéncia de co-morbilidades na avaliagdo inicial e reavaliagéo foi,
respetivamente:46,6% e 15,1% para dislipidemia; 41,1% e 16,4% para
insulinorresisténcia; 16,4% e 17,1% para HTA; 7,1% e 3,6% para hi-
potiroidismo subclinico. Constatou-se auséncia destas comorbilidades
em 21,9% e 28,0%. 12,3% tinham esteatose hepatica.

Conclusdo: Tanto os habitos saudaveis como as doengas crénicas
tém origem na infancia e perpetuam-se na idade adulta. Uma aborda-
gem eficaz e sustentada em idades mais precoces parece ser a chave
na redugdo da obesidade e suas co-morbilidades.

Palavras-chave: obesidade, co-morbilidades, risco cardiovascular,
pediatria

Introdugao

A obesidade infantil representa um dos maiores e mais graves pro-
blemas de saude publica, sendo atualmente considerada a doencga
pediatrica mais comum a nivel mundial’. A taxa de crescimento des-
ta doenga tem-se mantido relativamente constante nos ultimos anos,
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Abstract

Introduction: Childhood obesity is one of the most serious public he-
alth problems of the 21th century. Its etiology is multifactorial and its
prevalence has been increasing. Prompt detection and follow-up are a
challenge for health systems and it is essential an early and effective
intervention.

Aims: The present study aims to characterize an obese pediatric po-
pulation followed in a Cardiovascular Risk Pediatric Consultation, parti-
cularly the associated co-morbidities at diagnosis and after three years.
Methods: Retrospective analysis of children and adolescence referred
to a Cardiovascular Risk Pediatric Consultation between 1st January
2010 and 31th December 2011. Demographic and personal backgroun-
ds, clinical data including body mass index with z-score, blood pressu-
re measurement, blood and imaging tests, co-morbidities, therapeutic
intervention and follow-up after 3 years of intervention were analyzed.
Results: Of the 88 obese patients with a first consultation in the stu-
dy period, only 73 were eligible. Median age in the first consultation
was 10.3 years old and 58.9% were female. Regarding family history,
65.8% had history of obesity and of dyslipidemia, 57.5% of arterial
hypertension and 41.1% of diabetes mellitus. The initial mean z-sco-
re was 2.14+0.44. After three years, the rate of lost to follow-up was
50.7%. Of the remaining 36 patients, 52.8% were obese although with
a z-score reduction to 1.68+0.49, which was statistically significant.
The incidence of the studied co-morbidities, in the first evaluation and
at three years of follow-up, was respectively: 46.6% and 15.1% for dys-
lipidemia; 41.1% and 16.4% for insulin resistance; 16.4% and 17.1%
for hypertension; 7.1% and 3.6% for subclinical hypothyroidism; 12.3%
had NAFLD. There were 21.9% and 28,0% with no co morbidities,
respectively.

Conclusion: Both healthy lifestyles and chronic diseases have their
origin in childhood and perpetuate themselves in adulthood. An effec-
tive and sustainable approach in early ages seems to be the key to
reducing obesity and its co-morbidities.

Keywords: obesity, co-morbidities, cardiovascular risk, pediatrics.

acrescentando 400.000 criangas por ano, aos ja existentes 45 milhdes
de criangas com excesso de peso?® Segundo a Childhood Obesity Sur-
veillance Iniciative (COSI) Portugal 2013, a prevaléncia de excesso de
peso e obesidade em idade pediatrica diminuiu de 35,7% (2010) para
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31,6% (2013) podendo esta ligeira diminuicao dever-se as modifica-
¢0es socioeconémicas que se vivem atualmente no nosso pais. Nao
obstante, a obesidade infantil € um dos maiores desafios em salde
publica do século XXI, tendo atingido proporgdes epidémicas®.
Define-se obesidade como IMC = p95 correspondendo a um z score =
1,65 para o sexo e idade segundo as curvas de percentis do Centers for
Disease Control and Prevention - (CDC)*.

Multifatorial e de prevaléncia crescente, a obesidade associa-se a varias
co-morbilidades. Entre as principais séo de referir a dislipidemia, hiperten-
séo arterial, insulinorresisténcia, esteatose hepatica, as complicagdes or-
topédicas, as perturbagdes do sono e até as psicossociais, cuja incidéncia
e prevaléncia tém vindo a aumentar". De facto, tanto a insulinorresisténcia
como a hipertens&o ou apneia do sono, doengas habitualmente associa-
das aos adultos, s@o, hoje em dia, observadas regularmente em criangas
obesas®. Por esse motivo, o risco de morte prematura por doenca cardio-
vascular é também mais prevalente neste grupo .

Em relago a dislipidemia, em Portugal, de acordo com as recomen-
dagdes atuais da Dire¢do Geral de Salde, esta preconizado o rastreio
das dislipidemias em: criangas entre os 2 e 4 anos com antecedentes
familiares de doencga cardiovascular precoce ou de perfil lipidico alte-
rado, qualquer crianga ou adolescente com antecedentes pessoais de
excesso de peso, obesidade, diabetes mellitus, hipertensdo arterial,
doengas renais, cardiacas, hormonais e/ou de metabolismo e, ainda,
com terapéuticas prolongadas com farmacos hiperlipidemiantes e, por
Ultimo, rastreio «oportunista» em criangas acima dos 2 anos’. Dado
o risco aumentado de desenvolver doenga aterosclerética, todas as
criangas obesas devem ser submetidas a avaliagéo tensional, perfil
lipidico, glicémia e insulinémia em jejum, no sentido de tentar controlar
a progressdo das comorbilidades associadas a obesidade®.

A grande maioria dos casos de obesidade infantil € de causa multi-
factorial sendo a causa organica responsavel por menos de 2% dos
casos. Deste modo, a obesidade estd fortemente relacionada com
fatores ambientais, seja por estilos de vida sedentarios ou por aporte
caldrico superior as necessidades. Estes fatores séo alvos terapéu-
ticos fundamentais pois sdo potencialmente modificaveis®. Assim, a
detecdo, seguimento e intervengdo precoces sdo essenciais para a
reducéo da obesidade infantil e suas complicagdes®. Mas mais do que
isso, € também fundamental intervir na familia e na comunidade envol-
vente da crianga ou adolescente obeso dado que a obesidade parental
constitui um fator de risco importante sobretudo em criangas até aos
6 anos de idade®.

O presente estudo pretende caracterizar as criangas e adolescentes
obesos seguidos em Consulta de Risco Cardiovascular Pediatrica,
sobretudo no que diz respeito a varias co-morbilidades associadas
aquando do diagnéstico e apos trés anos de intervengéo.

Material e métodos

Estudo retrospetivo e longitudinal em que foram incluidos criangas e
adolescentes obesos cuja primeira observagao clinica decorreu no peri-
odo compreendido entre 1 de Janeiro 2010 e 31 de Dezembro de 2011.
Pela analise dos processos clinicos, registaram-se as variaveis idade,
sexo, peso, altura, IMC com respetivo z score, tenséo arterial (TA),

parametros laboratoriais (perfil lipidico, glicémico e fungéo tiroideia) e
imagiolégicos (ecografia abdominal), intervengdes terapéuticas reali-
zadas (comportamentais e/ou medicamentosas) e evolugéo ao fim de
trés anos de intervengdo. Avaliaram-se as seguintes co-morbilidades
no inicio e no fim do seguimento: dislipidemia, hipertenséo arterial,
insulinorresisténcia e hipotiroidismo subclinico. A ecografia abdominal
foi pedida apenas no inicio do estudo.

Nos periodos de acompanhamento na consulta foram registados a an-
tropometria [peso (roupa minima) e altura (sem sapatos e em posigao
de Frankfurt) medidos a partir de equipamentos adequados e previa-
mente calibrados, com posterior determinacéo do indice de massa
corporal e respetivo percentil] e avaliada a TA, nas condigbes padréo
com um esfigmomanémetro digital (método oscilométrico) e registado
0 seu percentil para idade e estatura.

Para efeitos de definicdo, obesidade foi definida pelo indice de mas-
sa corporal = p95, correspondendo a um z-score = 1,65 para sexo e
idade?*. O perfil lipidico foi obtido através do doseamento em jejum
do colesterol total, triglicerideos e LDL-colesterol, sendo considerados
valores elevados quando superiores ao p95 e/ou HDL < p5, para sexo
e idade™. Hipertenséo arterial (HTA) definiu-se como TA sistélica ou
diastdlica = p95 para sexo, idade e percentil de altural. Insulinorre-
sisténcia (IR) foi calculada segundo o Homestasis Model Assesement
(HOMA-IR) e consideraram-se valores anormais quando superiores a
3,16°. Por fim, considerou-se hipotiroidismo subclinico de acordo com
as tabelas de referéncia para a idade™.

Aandlise estatistica foi realizada através do software Statistical Packa-
ge for the Social Sciences (SPSS®), v. 21.0 utilizando o teste do qui-
-quadrado e o teste  de student para comparagao de médias; sempre
que apropriado definiu-se um nivel de significancia estatistica de 5%.

Resultados

Foram referenciados a consulta de Risco Cardiovascular Pediatrica
por obesidade, no periodo compreendido entre 1 de Janeiro 2010 e
31 de Dezembro de 2011, um total de 88 criangas e adolescentes.
Destes, foram elegiveis para o estudo 73 doentes por falta de infor-
mag&o das varidveis analisadas no processo clinico dos restantes. A
idade média na primeira avaliagdo foi de 10,3 anos (3-16 anos) sendo
58,9% do sexo feminino. Relativamente aos antecedentes familiares,
65,8% apresentava antecedentes de obesidade, 65,8% de dislipide-
mia, 57,5% de HTA e 41,1% de diabetes mellitus (Figura 1).

Diabetes Mellitus —
0% ICII% 20.% 0% 44]’56 SCI'H. ED"?S T0%

Figura 1+ Antecedentes familiares (n=73)
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A média de z-score do IMC na avaliagao inicial foi de 2,14+0,44. Apds
trés anos de seguimento registou-se uma taxa de abandono de 50,7%,
ou seja, mantiveram acompanhamento em consulta 36 criangas e ado-
lescentes. Destes, 52,8% mantinham obesidade e 36,1% excesso de
peso, no entanto, verificou-se uma diminui¢éo estatisticamente signifi-
cativa do z-score para 1,68+0,49 =00

Do total de doentes, 21,9% nao tinha co-morbilidades associadas a
sua obesidade no inicio do estudo, valor que aumentou para 28,0%
ao fim de 3 anos. Por outro lado, 27,4% apresentava duas ou mais
complicagdes no inicio e 32,0% no follow-up. Houve uma tendéncia
(ndo significativa) para maior nimero de complicagbes consoante a
maior idade de referenciagéo.

A incidéncia de co-morbilidades na avaliag&o inicial e na reavaliagdo
foi, respetivamente: 46,6% e 15,1% para dislipidemia; 41,1% e 16,4%
para insulinorresisténcia; 16,4% e 17,1% para HTA; 7,1% e 3,6% para
hipotiroidismo subclinico (ver Figura 2). A esteatose hepatica foi esti-
mada em 12,3% dos doentes (no inicio do estudo).

O protocolo de seguimento incluiu aconselhamento de mudanga de
estilos de vida, orientagdo nutricional por dietista €, em menor medida,
intervengdo farmacologica para redugdo de peso e tratamento das co-
-morbilidades (ver Tabela 1).

W Primeira consulta (n=73) W Follow-up 3 anos (n=36])

Iﬂ ible.

S

iiﬁiﬁ?ﬁiiiﬁ

Figura 2 « Obesidade e suas co-morbilidades (% na 1? avaliagdo e apds 3 anos
de intervengao)

Tabela 1 + Comparagéo das variaveis estudadas na 12 observagao e apds 3 anos de intervengao

Primeira Observagao Reavaliacéo apés 3 anos intervencéo
(n=73) (n=36)

|dade (anos; média+DP) 10,343,2 13,3£2,9
Sexo 58,9% 9/ 41,1% & 69,4% 9/30,6% &
indice de massa corporal

<P85 - 1,1%

P 85-95 - 36,1%

> P95 100,0% 52,8%

z-score (média+DP) 2,1440,44 1,68+0,49
Tensao arterial

<P9%5 83,6% 82,9%

P 95-99 16,4% 17,1%

= P99 + 5 mmHg 0,0% 0,0%
Colesterol total (mg/dl; média+DP) 175,7+26,0 169,7+24,1
LDL (mg/dl; média+DP) 105,3+26,2 103,6+20,8
HDL (mg/dl; média+DP) 52,5+13,9 48,985
Triglicéridos (mg/dl; média+DP) 91,9+47,7 83,0+31,7
Glicémia (mg/dl; média+DP) 89,178 87,8+6,8
Insulina (ulU/mL; média+DP) 16,5+10,6 13,9+8,1
HOMA (média+DP) 3,71+2,61 3,02+1,76
TSH (mUI/L; média+DP) 3,014 2,615
Terapéutica

Esterdis vegetais 19,2%

Omegas 15,1%

Inibidores absorgéo 4.1%

Estatinas 1,4%

Metformina 16,4%

Anti-hipertensores 2,7%

Outros 2,7%

Legenda: (DP - desvio padrédo)
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Foram usados inibidores da absorgdo em apenas 3 doentes, suple-
mentos nutricionais com esterdis vegetais em 14 e com émegas 3 e
6 em 11 criangas e adolescentes. Uma das criangas com compulsao
alimentar foi tratada com topiramato. Constatou-te necessidade de te-
rapéutica com metformina em 12 doentes por insulinorresisténcia mo-
derada, com estatina apenas num caso e com antihipertensores em
dois doentes (um medicado com IECA e outro com beta-bloqueante).
Nenhuma das criangas com hipotiroidismo subclinico apresentou valo-
res de TSH com critérios para suplementagéo com levotiroxina.

Na tabela 1 estéo resumidos os resultados encontrados nas diferentes
variaveis antes e apos intervengao.

Conclusao

No presente estudo, registou-se uma diminuigéo estatisticamente sig-
nificativa da média de z-score de IMC de 2,14+0,44 na primeira avalia-
¢ao para 1,68+0,49 na reavaliagdo, pelo que, no global, a obesidade
infantil diminuiu nas criangas que mantiveram seguimento em consulta
embora ainda atinja os 52,8% e 36,1% de obesidade e excesso de
peso respetivamente.

Verificou-se tal como noutros centros'$, uma elevada percentagem de
criangas com antecedentes familiares de obesidade o que corrobora o
fato dos principais erros alimentares e sedentarismo ja estarem insti-
tuidos no seu meio familiar. Em extremos opostos, habitos saudaveis

e doencas cronicas tém origem na infancia e tendem a perpetuar-se
na idade adulta.

Embora se tenha verificado uma redugao global das co-morbilidades
apods 3 anos de intervencao (que foi sobretudo comportamental e em
menor medida medicamentosa), a prevaléncia destas continua a atin-
gir proporgdes alarmantes. Notou-se uma tendéncia para adi¢éo de
varias co-morbilidades nos casos referenciados mais tardiamente,
com média de idades superior, embora sem significado estatistico,
provavelmente pelo nimero reduzido da amostra. A dete¢do da obe-
sidade em idades mais precoces constitui, por isso, uma janela de
oportunidade para intervir antes do aparecimento de complicagdes.
No que respeita a insulinorresisténcia, a prevaléncia foi superior ao
esperado’ constituindo uma das mais preocupantes complicagbes da
obesidade em idade pediatrica, considerada um precursor da Diabetes
Mellitus tipo II.

A dislipidemia, a co-morbilidade presente em maior numero de crian-
cas e que exerce um papel importante no desenvolvimento de doenca
aterosclerética na idade adulta, deve ser considerada, portanto, uma
prioridade em termos de intervengéo.

A elevada taxa de abandono da consulta (50,7%), concordante com a
literatura "2 parece refletir a reduzida motivagéo individual e parental
para o tratamento, o que sublinha ndo sé a importancia da prevengéo
e intervengéo precoces na redugédo da obesidade e suas co-morbilida-
des como o desafio que representa o combate a nivel social e familiar
a obesidade infantil.
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Vitamin D in the XXI century — New perspectives

Resumo

Introdugdo: O défice de vitamina D € hoje reconhecido como um
problema de salde publica mundial. Durante décadas associou-
se a vitamina D exclusivamente ao metabolismo fosfo-calcico, pela
ligagéo histdrica ao raquitismo. A constatagdo de que o calcitriol é
uma hormona com multiplas outras fungdes na homeostasia humana,
nomeadamente na melhoria da fung&o cardiovascular, na prevengéo
de variadas doengas — autoimunes, malignas e infeciosas — veio
relangar a investigacéo e o interesse pela vitamina D.

Objetivos: Este trabalho constitui um artigo de revis&o sobre a vitamina
D, suas funcdes fisiologicas e beneficios de niveis séricos adequados.
Desenvolvimento: Pretende-se alertar para a elevada prevaléncia da
hipovitaminose D em todos os grupos etérios e suas consequéncias,
em parte resultantes das recentes recomendagdes da diminuigdo da
exposi¢ao a luz solar.

Sendo hoje certo que o nivel adequado de vitamina D tem um
papel crucial ao longo de toda a vida de um individuo, esta revisdo
pretende dar maior énfase as idades pediatricas uma vez que, para
além de serem os escaldes etdrios mais afectados, € necessaria
uma abordagem desde os primeiros momentos da vida humana
para podermos prevenir as doengas futuras relacionadas com a
hipovitaminose D.

Conclusodes: Para se prevenirem os efeitos nefastos da hipovitaminose
D justificam-se mudangas no estilo de vida de toda a populagao, com
maiores tempos de permanéncia ao ar livre em horarios adequados ou
suplementacéo com doses de vitamina D adequadas em toda a idade
pediatrica, pelo menos nos periodos de fraca exposicéo solar.
Palavras-chave: vitamina D, raquitismo, osteoporose, doengas
malignas, doengas auto-imunes, exposigao solar, raios UV, gravidas,
criangas, adolescentes.

ABREVIATURAS

Calcidiol —25(0OH)D
Calcitriol —1,25(0H),D

DAl - doengas auto-imunes

DCV - doencas cardiovasculares
DM — Diabetes Mellitus

EM — Esclerose Multipla

MFC - metabolismo fosfo-calcico

Correspondéncia: Inés Carvalho - ines.mcarvalho@hotmail.com

Inés Carvalho', Guiomar Oliveira?, Manuel Salgado®

Abstract

Introduction: Vitamin D deficit is nowadays recognized as a worldwide
Public Health problem. For decades, vitamin D was exclusively
associated to phosphocalcic metabolism, because of its historic
relationship with rickets. The recent discovery that calcitriol is a
hormone with multiple roles in human homeostasis besides calcium
metabolism, including cardiovascular function enhancement and
disease prevention — autoimmune diseases, cancer and infectious
diseases — has brought about interest in investigating the protective
roles of vitamin D in several diseases.

Objectives: This work aims to be a review about vitamin D, its recently
discovered physiologic properties and benefits for health and well-
being.

Development: We seek to alert public consciousness about the high
prevalence and consequences of hypovitaminosis D through all ages,
which result in part from the recommendations to avoid solar exposure.
Notwithstanding the crucial role that adequate levels of vitamin D
have over the entire lifetime of an individual, this review will focus
on paediatric ages, since children are the main targets of vitamin
D deficiency, and an approach to the problem starting from the first
moments of life is needed to deal efficiently with this serious health
menace.

Conclusions: To prevent the negative effects of hypovitaminosis D
there should be lifestyle changes in the population, with more time
spent outside during the day or adequate supplementation through all
paediatric age, at least during less sunny seasons.

Keywords: vitamin D, rickets, osteoporosis, malignant diseases,
autoimmune diseases, solar exposure, UV rays, pregnant women,
children, adolescents.

PTH — paratormona

RCIU - Restrigdo crescimento intrauterino
RN — recém-nascidos

RUV  -raios/radiacéo ultravioleta

RVD  —Recetor da Vitamina D

VD — vitamina D
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Intodugéo

Desde a sua descoberta, hd mais de um século, que o papel fisiold-
gico da vitamina D (VD) tem vindo a ser desvendado.! Inicialmente
considerada uma “vitamina” com acgdo exclusiva no metabolismo
fosfocalcico (MFC), veio a constatar-se que, na realidade, € uma hor-
mona sintetizada na pele por exposi¢do aos raios ultra-violetas (RUV).
O calcitriol (1,25(0H),D) € a sua forma activa, sendo-lhe atribuidas
actualmente multiplas fungdes biolégicas. @2

Hoje reconhece-se que a VD contribui para a homeostasia de todo
0 organismo humano em qualquer etapa da vida, sendo de particu-
lar interesse pelo facto da sua deficiéncia se manifestar desde fases
precoces da vida, com consequéncias graves/sequelas que poderdo
perdurar ao longo de toda a vida.

Este trabalho pretende ser uma revisao bibliografica sobre o conheci-
mento recente dos efeitos biologicos desta hormona e das consequén-
cias do aumento da prevaléncia da hipovitaminose D, alertando para a
necessidade da mudanga de alguns comportamentos.

e

Material e métodos

Pesquisa feita utilizando os motores de busca http://www.sciencedi-
rect.com, http://www.google.com e http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pub-
med/, obtendo-se na totalidade cerca de 200 artigos. Foi feita uma
selecéo arbitraria dando preferéncia aos artigos publicados nos 3 ulti-
mos anos. Sobre as duvidas que foram surgindo, recorreu-se a novas
pesquisas dirigidas e as referéncias citadas nos artigos mais recentes.

Revisao da literatura

1. A Vitamina D

1.1. Metabolismo fosfo-calcico

Mais de 90% das necessidades humanas em VD s&o obtidas atra-
vés da fotossintese cutanea. Por acgdo dos RUV-B (comprimento de
onda 290-315 nm) sobre o 7-dehidrocolesterol na pele humana e dos
animais, é formado o colecalciferol (VD3 ou pré-vitamina D) que € um
metabolito inactivo. Este metabolito sofre depois uma primeira hidréli-
se no figado, com formagao do calcidiol ou 25(0H)D. ¢49

O calcidiol ira depois sofrer nos tibulos renais uma segunda hidroxila-
¢éo, convertendo-se na hormona activa, o calcitriol . ©7:3 (Figura 1).

Figura 1+ Metabolismo da vitamina D ("®

O calcidiol é o metabolito que melhor reflete o nivel sérico e dos de-
positos de VD, sendo doseado em avaliagdes clinicas e em investi-
gacdo. A sua semi-vida é de 15 a 40 dias. ®% No sangue circulante,

20

o calcitriol liga-se & albumina e a proteina de ligagédo da VD sendo
assim transportado no sangue. Apenas uma pequena fracgéo circula
livremente no soro para se ligar depois aos recetores especificos, dis-



persos por todos os tecidos organicos. Estes factos associados a uma
semi-vida de 4 horas, justificam a pouca utilidade do seu doseamento
SériCO. (3,6,10,11)

A parathormona (PTH), o calcidiol e o calcitriol s&o os principais regu-
ladores da homeostasia do calcio e do fésforo. 78212 O calcitriol pro-
move a absorg&o do calcio pelo intestino delgado através da ativagéo
dos recetores da VD (RVD). ¥

1.2. Fisiologia da vitamina D

O papel biolégico mais conhecido do calcitriol € o de preservar o cal-
cio sérico ionizado dentro de limites fisiologicos, de forma a manter o
correcto funcionamento de processos metabdlicos, tais como a activi-
dade neuro-muscular e a mineralizagdo éssea. Os niveis adequados
de calcitriol tém um papel crucial na fase de crescimento dsseo. A sua
acgao prolonga-se ao longo de toda a vida, uma vez que 0 processo
de remodelagéo 6ssea € continuo havendo uma completa renovagéo
osteoblastica em cada 180 dias. ©714 1)

Existe uma hierarquia na utilizagao do calcitriol. Primeiro s&o assegura-
dos os niveis de célcio ionizado em niveis fisioldgicos, de modo a man-
ter a transdugéo de sinal e as fungdes metabdlicas. Nos tecidos n&o
regulados pelo calcio ionizado, o calcitriol exerce um papel facilitador na
normal manutengao da proliferagao e da diferenciagéo celular. (®17.18)
Estudos recentes indicam que a VD ativa desempenha também impor-
tantes fungdes na prevencéo de diversas doengas cronicas, tais como
a diabetes mellitus tipo | (DM tipo1), esclerose mdltipla (EM), artrite
reumatoide (AR), diversos cancros, doengas cardiovasculares (DCV)
e algumas doengas infeciosas. 72 1819

O mecanismo pelo qual a VD activa desempenha estas agdes ndo é
ainda conhecido. A presenca de recetores para o calcitriol em todas as
células, com a consequente ativagdo de fungdes bioldgicas em dife-
rentes tecidos (0sso, intestino, tlbulos renais, paratiréide, sistema ner-
voso central, mama, colon, coragdo, pancreas, prostata, pele e siste-
ma reticulo-endotelial) confirma que existe uma funcéo desta hormona
muito para além do MFC.® 7816 Qs niveis séricos de VD necessarios
para estimular estes recetores s@o mais elevados do que os referidos
classicamente para a prevengao do raquitismo.?20

1.3. Suplementagao alimentar com vitamina D

Nalguns paises, alimentos tais como o leite, p&o, iogurtes e queijos séo
enriquecidos com VD. Em alguns paises europeus, sdo sobretudo as
margarinas e os cereais, sendo também o leite no caso da Suécia e
Finlandia."s 2 No entanto, a generalidade dos alimentos sdo pobres
ou relativamente pobres em VD, pelo que sera dificil obterem-se niveis
aceitaveis de VD apenas com base na dieta, mesmo que enriquecida.®”)
Os leites de formula e as papas para lactentes comercializados em Por-
tugal s&o enriquecidos em VD. Ja o leite de mulheres com fraca exposi-
¢&o solar ou ndo suplementadas com VD é relativamente pobre. 81419
Na auséncia de niveis séricos adequados em VD (que seréo referidos
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no capitulo seguinte), apenas 10 a 15% do calcio e cerca de 60% do
fosforo alimentares s&o absorvidos.” Pelo contrario, niveis adequados
em VD irdo permitir que o organismo se adapte a aportes muito mais
baixos em célcio, pelo aumento da taxa de absorg&o. "

Sé&o varios 0s compostos esteroides classificados como VD. Por ra-
z0es praticas este termo genérico € aplicado apenas a dois tipos de
moléculas: o colecalciferol (acima descrito) e o ergocalciferol (VD2)
que é uma forma menos comum de VD, produzida pela acgao da ir-
radiagéo ultra-violeta sobre o esteroide esgosterol das plantas. © %2
Relativamente a suplementagéo com VD2 em vez de VD3 e, ao con-
trario da convigdo que seriam equivalentes, a VD2 apresenta uma me-
nor semi-vida plasmatica, menor afinidade a proteina ligadora de VD, a
hidroxilase hepatica e ao RVD, estando deste modo associada a uma
menor capacidade de atingir o nivel sérico de 25(0H)D fisioldgico. @369
Alguns autores defendem mesmo que a VD2, que ainda existe em
Portugal, ndo devera ser utilizada como suplementagéo e no enrique-
cimento dos alimentos. ©

1.4. Exposigao solar

Os primeiros hominideos tinham a pele clara coberta de pélos escuros.
A evolugdo para pele escura, sem pélos, ocorreu mais tarde na época
Homo. A pele escura protegia a derme e as glandulas sudoriparas da
radiacdo UV, preservando a fungdo termorreguladora e também impe-
dindo a fotélise do folato, de forma a preservar o sucesso reprodutivo.
A medida que os hominideos passaram a viver em zonas mais afas-
tadas dos tropicos, a despigmentacéo foi avangando como forma de
compensar a menor quantidade de radiacdo UV, pelo trajecto mais
longo e anguloso na atmosfera e optimizar a sintese de vitamina D. @
O Sol foi deificado pelas antigas civilizagdes da Mesopotamia, Persas,
Aztecas e Incas. Na civilizagdo Greco-romana era realgada a importan-
cia do Sol como a origem da saude. Os antigos gregos tinham por habito
exporem-se nus ao sol, com propositos terapéuticos (heliosis), em espa-
¢os abertos (arenariae) junto do mar, enquanto os romanos utilizavam os
terragos de suas casas (solariae) para a mesma finalidade. "

O “banho de sol” diario nas primeiras horas da manha ou ultimas da tar-
de, com o corpo totalmente despido e uma duragéo total de 10 minutos,
continua a ser uma pratica recomendada por alguns autores. %)

0 homem moderno dos paises ocidentais, ao invés dos seus antepas-
sados que expunham o corpo diariamente ao Sol, expde apenas cerca
de 5% da sua superficie corporal. Por outro lado, muitas das vezes em
que se expde ao sol, utiliza cremes solares que bloqueiam as radia-
ces dos raios UVA (320-400 nm) e UVB (290-320 nm), prevenindo as
queimaduras solares e reduzindo o risco de carcinogénese cutanea,
mas também a sintese de VD. € 1419

Existe uma variabilidade individual entre o tempo de exposigao solar,
zonas do corpo expostas e as necessidades em suplementos de VD
para se obterem niveis aceitaveis em 25(0OH)D (4 (Tabelas | e II).

Tabela | - Tempos de exposigao solar e sintese da VD nas latitudes europeias ('*

Zona do corpo exposta ao sol do meio-dia

Tempo de exposicao

Quantidade VD produzida(Ul)

Dorso maos, face, antebracos Breve 200

Maos e antebracos

10-15 min 400

Todo o corpo

10-15 min (verao)

15.000

21

ABRIL

016// 38 (1): 19-29

SAUDE INFANTIL



ABRIL

016// 38 (1): 19-29

SAUDE INFANTIL

A Vitamina D no Século XXI — Novas perspetivas

Tabela Il - Tempos de exposicao solar, sintese da VD e cor da pele 419

TIPO DE PELE TEMPOS DE EXPOSIGAO SOLAR
(partes do corpo habitualmente recomendados para a produgao de
expostas) niveis adequados de VD
Tom de pele claro Ml
P (as 12horas, horario veréo)
Tom de pele escuro SR
P (as 12horas, horario veréo)

As peles mais escuras requerem 5 a 10 vezes mais tempo de exposi-
¢ao por causa da competicdo da melanina com o 7-dehidrocolesterol
pelos fotdes UVB (Tabela Il). A sintese de VD depende assim, além
do tom de pele, da estagdo do ano e latitude. '3 Qutros fatores que
influenciam a sintese cuténea de VD encontram-se discriminados na
Tabela Ill.

No mundo moderno, com as migragées e a miscigenagéo das popula-
¢Oes, cada vez mais individuos de pele escura vivem em latitudes para
as quais nao estao tdo bem preparados.

A exposigdo solar prolongada néo tem risco de hipervitaminose porque
0 excesso de pré-vitamina D de produgdo enddgena € inativado pela
enzima CYP24, que limita os niveis maximos de 25(0OH)D a apenas 84
ng/ml (valores séricos normais < 100 ng/ml). 719

Tabela Ill « Fatores limitativos da sintese de VD (¥

1. Cor escura da pele

2. Maior ou menor exposigéo da superficie corporal —
ex: cobertura de todo corpo por motivos culturais /
religiosos; tipo de roupa (roupas escuras impedem
absorgao cutanea dos RUV)

. Cremes solares

. Vida ativa nocturna

. Habitos culturais (arabes, mugulmanos, ...)

. Habitagédo néo exposta ao Sol

. Meio urbano (poluigdo, maior tempo dentro das
habitagdes)

8. Poluigéo a a camada de ozono absorve os RUV

9. Estagéo do ano com pouco sol

10. Latitudes mais afastadas do Equador

N o o b~ W

2. Definigao de hipovitaminose D

O doseamento da 25(0H)D é a melhor forma de avaliagéo dos niveis
de VD, reflectindo a sintese cutanea e a absorgéo digestiva. Os niveis
25(0OH)D poderéo ser referidos em unidades ng/ml ou nmol/L, em que
1 ng/ml corresponde a 2,5 nmol/L . 781419

N&o ha consenso sobre o que constitui défice de VD (26). Os niveis
mais seguros de 25(0OH)D consideram-se aqueles a partir dos quais
néo se verifique a elevagéo da PTH, de forma a minimizar a sua acgéo
osteoclastica, que s&o os superiores a 40 ng/ml nos idosos, e superio-
res a 30ng/ml na restante populagéo. © ™27

N&o tendo havido uniformidade nos grupos etarios nem nos critérios
adoptados na definicdo de hipovitaminose D dos diferentes estudos,
nado ¢ possivel comparéa-los facilmente. @29 A classificagdo mais utili-
zada dos niveis séricos de 25(0OH)D3 esta discriminada na Tabela IV.

22

Tabela IV « Classificagdo dos niveis séricos de vitamina D 59
Deficiéncia <20 ng/mL (50 nmol/L)
Insuficiéncia 20 a 30 ng/ml (50-75 nmol/L)

Ideal 30 a 50 ng/ml (75-125 nmol/L)
Excesso >100 ng/mL (>250 nmol/L)

1 ng/ml = 2,5 nmol/L

2.1. Prevaléncia de hipovitaminose D

Viver perto da linha do Equador (Tabela V) ou fazer uma alimentagao
equilibrada julgava-se que bastaria para garantir um aporte de vitami-
na D adequado. No entanto, a realidade veio demonstrar que a maioria
das pessoas que ndo tém uma exposigdo solar regular em niveis mo-
derados ou ndo ingerem pelo menos 1.000 Ul de VD por dia, correm
um risco elevado de apresentarem deficiéncia em VD, independente-
mente da latitude. (16.21:30)

Sabe-se que 0 nUmero de individuos com niveis deficientes em
25(0H)D aumenta com a idade @3 (Tabela V). No entanto, este défice
nao se limita s6 aos grupos considerados de risco como os idosos, as
gravidas e as criangas, afetando mesmos os profissionais da area da
salde, que teoricamente estariam melhor informados. ('

Varios autores constataram niveis séricos de VD mais baixos em pai-
ses com niveis elevados de exposigao solar, tais como do Sul da Eu-
ropa, Médio Oriente, india, China e Jap3o, sendo menos prevalente
no Norte da Europa e Sul da Asia. %3 Uma das explicagées sera
a menor importancia que estas populagdes dao ao potencial beneficio
da exposigao solar.

Tabela V « Fatores de risco de Hipovitaminose D ©21:37:55)

1. Obesidade (sequestro da VD na gordura, em especial se
IMC >30)

2. Gravidez (maiores necessidades para o
metabolismo ésseo do feto)

normal

3. Terceira-ldade (reducdo da sintese de cuténea de VD
(poderao sintetizar apenas 25% do obtido em idades mais
jovens) (d); também tém uma menor capacidade tubular
renal na sintese de 1,25(0OH),D

4. Vida sedentaria e populagdes residentes em areas urbanas
que passam cada vez menos tempo no exterior

5. Malabsorgédo da VD — doengas com malabsorgédo ou ma-
digestao

6. Farmacos de terapéuticas prolongadas, com interferéncia
na sintese da VD (menor sintese ou aumento da
depuragdo): anti-epilépticos (fenitoina, carbamazepina,
fenobarbital), rifampicina, cimetidina, tiazidas)

7. Paises localizados a latitudes mais afastadas do Equador

Num estudo efetuado com 40 mées e respetivos filhos numa Materni-
dade de Boston, no periodo de outubro de 2002 a fevereiro de 2003,
concluiram que 50% das maes e 65% dos filhos apresentavam niveis
séricos de VD inferiores a 30 ng/ml. 3 Num outro estudo, os valores
encontrados de hipovitaminose D nos RN situam-se entre 10 a 56%. ¢4
Estudos recentes reportam uma alta prevaléncia de hipovitaminose D
nas criangas e adolescentes @2.%.%.37) (Tabela VI).



Tabela VI « Prevaléncia de hipovitaminose D em criangas e adolescentes (2:2%:35.36.37)
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. Definigao de
HEEEE (2, Pais Estagdo ano hipovitaminose Taxa
anos)
(ng/ml)
) Grécia Outono Sy el
(pré-escolar) (>40% niveis <30)
382 o
(6-21) EUA Todo o ano <30 55%
4558 Todo o ano
(1'_1 1) EUA Baixas latitudes (inverno) <30 95%
Maiores latitudes (verao)
45 . o
(2,5-16) Portugal Inverno e Primavera <30 26 %
559 o
(14-18) EUA Todo o ano <30 56,4%

3. Agao da vitamina D na homeostasia humana

3.1. Aparelho musculo-esquelético

Nas fases de crescimento geral, 6sseo e dentério, proprias dos primeiros
anos de vida e da adolescéncia, aumentam as necessidades em calcio,
fosforo e VD. Dado que o crescimento do 0sso se processa essencial-
mente nas metéfises, a deficiéncia de VD nas criangas manifesta-se
como raquitismo enquanto nos adolescentes por osteopenia. @ 3% %)

3.1.1. 0 Raquitismo carencial

A historia do raquitismo carencial antecede muito a da VD. Ao longo
da histéria varias definicdes foram consideradas para esta doenga:
“entidade néo infeciosa, dissociada da sifilis, nem congénita, nem he-
reditéaria” (Glisson, 1650), “disfuncéo metabdlica e nutricional que se
repercute em todo o organismo” (Parsons, 1928) e atualmente “doen-
ca dainfancia e da adolescéncia, devida essencialmente a caréncia de
VD, que determina perturbagdes do metabolismo do calcio e do fésforo

provocadoras de mé calcificagdo dos 0ssos” ou ainda “defeito de mi-
neralizagdo da matriz ostedide na placa epifisaria de crescimento”. (-3
Em idade pediétrica, o raquitismo carencial é a doenga 6ssea metabd-
lica mais comum a nivel mundial. **) Apesar de atualmente, se consi-
derar uma doenca rara, verificou-se um aumento da sua incidéncia em
varias regides do Mundo, entre os quais a Europa Ocidental e os EUA,
afetando sobretudo alguns grupos étnicos de imigrantes provenientes
de paises de franca disponibilidade de exposicéo solar para regides
temperadas. ©28.%)

Os casos de raquitismo carencial manifestam-se habitualmente entre
0s 4 e 0s 18 meses de idade nos lactentes que nasceram de termo,
comegando a manifestar-se a partir das 7 semanas de vida nos ex-
-prematuros. 3% As manifestacdes clinicas e radiologicas do raquitis-
mo estéo discriminadas na Tabela VII.

Tabela VIl « Clinica do raquitismo carencial (3849

SINAIS CLINICOS ESQUELETICOS

Osteomalacea dos ossos do cranio

» Bordeletes metafisarios
» Edema das jungdes costocondrais das costelas (rosario costal)
» Deformagdes caixa toracica (pectus carinatum, assimetria térax)

> Dores nos membros — incomuns

habitual de 2-3 meses)

> Miopatia proximal- nas criangas e adolescentes

> Frontes salientes por expanséo dos ossos do cranio relativamente aos ossos da face
» Atraso no encerramento das fontanelas — ocasionalmente hipertensao intracraniana

» Genu varum, escoliose, diminuicdo diametro antero-posterior da pélvis

» Atraso na erupgao dentaria (auséncia dos incisivos aos 9 meses e dos pré-molares aos 14 meses, sendo que existe uma variagao

SINAIS MUSCULARES

» Convulsdes secundarias a hipocalcémica — especialmente até aos 6 meses de idade, em RN cujas maes tém osteomalacia ou deficiéncias
em VD néo tratadas; as convulsées podem ser acompanhadas de tetania, apneia e estridor;

» Insuficiéncia cardiaca — comporta-se como uma cardiomiopatia, que acabara por responder ao tratamento do raquitismo.
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O raquitismo carencial manifesta-se sobretudo em filhos de mulheres
que apresentaram baixos niveis de VD ao longo da gestagao, especial-
mente nos 2° e 3° trimestres, periodos que as necessidades de célcio
estdo muito aumentadas. O pico da incorporagéo do calcio e fosforo
no esqueleto fetal e formagao dentaria tem lugar no 3° trimestre. (¥
As maes com alteragdes da mineralizagéo do 0sso cortical e trabecular
(osteomalacia) providenciam baixos niveis de VD por via placentar,
resultando em raquitismo precoce, problema este que é acentuado no
caso das criangas alimentadas exclusivamente e de forma prolongada
com leite materno. ©13:40)

3.1.2. Osteoporose/osteopenia

A osteoporose é definida pela Organizacdo Mundial de Saude (OMS)
como doenga metabdlica dssea sistémica, caraterizada por diminuigao
da massa ¢ssea e deterioragdo da microarquitetura do tecido dsseo,
com consequente aumento da fragilidade do osso e da susceptibilidade
a fraturas. 2 3%4 Na osteopenia, também ocorre diminuigdo da massa
6ssea, porém sem comprometimento da microarquitectura. (249

A massa 6ssea vai sendo adquirida progressivamente ao longo do
crescimento da crianga, sendo que na adolescéncia constituira cerca
de 40% da massa dssea total, valor que aumenta para 90% na segun-
da década de vida, terminando antes dos 25 anos de vida. (24"
Embora os maiores determinantes da aquisicdo de massa dssea se-
jam genéticos, fatores ambientais tais como a dieta e a atividade fisica
sdo fundamentais para a expresséo do potencial genético. O pico de
massa 0ssea é considerado o maior determinante do risco de osteopo-
rose nas fases tardias da vida (24", facto pelo qual Dent afirmou que “a
osteoporose senil é uma doenga pediatrica”. “?

Actualmente a osteopenia e a osteoporose deixaram de ser uma pre-
ocupagdo exclusiva nos idosos, uma vez que a densidade mineral os-
sea dessas faixas etarias depende do pico de massa dssea adquirido
até ao final da segunda década de vida. E da responsabilidade dos
profissionais de salde garantir as condigdes necessarias para que as
criangas € os adolescentes adquiram a maior quantidade possivel de
massa 0ssea, prevenindo as consequentes morbilidades do seu défice
na idade adulta. (""-1228.41)

3.1.3. Fraqueza muscular

A deficiéncia de VD é responsabilizada pelo desenvolvimento de
sarcopenia, a perda muscular degenerativa associada a idade. Os
musculos também necessitam de VD para a sua fungdo, sendo que
o0 défice grave em calcitriol podera causar fraqueza muscular de pre-
dominio proximal, dores musculares difusas, dificuldades na marcha e
do equilibrio, com consequentes quedas, que sdo uma das principais
causas de mortalidade nos idosos. ® %0.31.43.44

3.2. Doengas autoimunes

A incidéncia de doengas imunomediadas ou doengas autoimunes
(DAI) aumentou nos paises desenvolvidos durante os ultimos 50 anos.
O rapido aumento na sua incidéncia ndo pode ser explicado apenas
em termos genéticos, pelo que os fatores ambientais terdo elevadas
responsabilidades neste fenémeno. Segundo a hipétese da higiene,
a crescente vacinagdo, o aumento de medidas higieno-sanitarias e
as menores taxas de infecdo fazem com que o sistema imune ndo

24

receba os estimulos adequados que previnem a sobrestimulagdo e
consequentes DA, #4540

A etiologia das DAl ainda é desconhecida. Em todas estas patologias
existe um elo comum: as células predominantes serem os linfocitos
Th1, que segregam fator de necrose tumoral (TNFa) e interferdo
(IFNy) que, por sua vez, vao dirigir-se para os tecidos e desencadear
a resposta inflamatoria. 547 As células T desenvolvem-se na periferia
de tecidos alvo como o0 SNC (Esclerose Multipla), o intestino (doenca
Inflamatéria Intestinal cronica), na sinovial (Artrite Reumatdide) e no
pancreas (Diabetes mellitus tipo 1). 54647

A maioria dos efeitos biologicos do calcitriol € mediada pelos recetores da
vitamina D (RVD) cuja activagdo induz alteragéo da transcrigéo, prolifera-
¢éo e diferenciacdo das células imunes. Esta hormona induz uma ativida-
de anti-inflamatdria através de moléculas co-estimuladoras da superficie
celular e citocinas anti-inflamatérias dos monécitos/células apresentado-
ras de antigénios. O calcitriol também inibe a proliferacéo linfocitaria B com
diminuigao da produgdo de imunoglobulinas e indugao da apoptose.
Os individuos predispostos, com baixos niveis séricos de VD ou poli-
morfismos nos genes dos RVD, tém um risco aumentado de desenvol-
ver DAI. A suplementagéo com VD aumenta a disponibilidade de cal-
citriol e normaliza a resposta das células T com diminuicdo da funcéo
das Th1 e aumento da regulagéo das Th2. 1454647

3.3. Doengas oncolégicas

A primeira evidéncia de que a luz solar poderia ter alguma implicagéo epi-
demiolégica no cancro surgiu em 1936, quando Peller verificou que pessoas
que sofriam de cancro da pele tinham menor incidéncia de outros tipos de
cancro. Apperly também constatou que havia menores taxas de mortali-
dade por neoplasias em regices com mais tempo de exposicao solar. (")
Constatou-se ainda que a mortalidade por cancro do cdlon estava
inversamente correlacionada com a disponibilidade de RUV. ¢38 O
mesmo foi demonstrado em relagdo ao cancro da prostata, da mama @
3.8.49) ¢ linfomas ndo-Hodgkin. “° Estudos recentes demonstraram que
a mortalidade e taxas de incidéncia de outras formas de cancro, como
o do pancreas, do esofago e do pulm&o estdo também relacionadas
com a quantidade de radiagdo UV, sugerindo que a VD podera tam-
bém ter uma agao protetora contra estas neoplasias. -5

Estudos posteriores demonstraram que a VD tem uma acg&o antiproli-
ferativa celular, promovendo a diferenciagao celular e apoptose, inibindo
a expressao da telomerase e suprimindo a angiogénese induzida pelo
tumor. ©:84) Também o tipo de polimorfismos dos RVD influenciam os
niveis de VD circulantes e a incidéncia de varios tipos de cancro. 2

3.3.1. Cancro da pele

Os RUV séo carcinogénicos. A exposi¢do excessiva aos RUV causa
até 20% dos melanomas e 99% dos outros cancros da pele. ® O es-
pectro dos RUV necessarios para a fotossintese da VD e para o dano
do DNA e cancro sdo idénticos, criando ambiguidades entre a neces-
sidade duma exposicdo adequada para a sintese de VD e o risco de
desenvolvimento do cancro da pele. &3

A produgéo enddgena diaria de VD ocorre apds uma exposicdo mini-
ma aos RUV. ®¥ Contudo, a maioria das pessoas permanece exposta
ao sol muito mais tempo que o necessario para a sintese da VD, com
a possibilidade da degenerescéncia maligna cutanea apos reiteradas



e prolongadas exposigdes aos RUV. 3 Varios estudos verificaram a
existéncia de uma relagédo entre 0 melanoma e os choques de exposi-
¢ao solar, particularmente no caso de queimaduras durante a infancia.
Tantos os carcinomas basocelulares como os melanomas estdo mais
relacionados com choques de exposigao com carater sazonal do que
com a exposi¢do ocupacional. @75

Os melanomas sdo mais frequentes em individuos de pele clara e com
baixos niveis de 25(OH)D, em contraste com os outros com niveis
séricos elevados. %) Contudo, as exposicdes regulares e menos in-
tensas, de carater ocupacional, parecem ter um efeito protetor para o
melanoma, seja através da produgéo regular de vitamina D ou pela
maior habituagdo da pele a exposi¢do aos RUV. %9 O calcitriol induz
a morte celular de alguns tipos de melanoma, em especial naqueles
com células com elevadas concentragdes de recetores para a VD.
Também as variantes genéticas dos RVD poder&o ter um impacto na
incidéncia deste tipo de cancro, pelo que estudos mais aprofundados
sobre estes polimorfismos deverdo ser realizados. 4 %)

3.4. Sindrome metabélico

Estudos epidemioldgicos relacionam as doengas coronarias, a DM, a
hipertensao com a latitude e a hipovitaminose D, constatando maiores
prevaléncias nas latitudes mais distantes do equador. #3 5"

3.4.1. Diabetes Mellitus

O estudo Diabetes Autoimmunity Study in the Young reportou a corre-
lagéo inversa entre os niveis de VD materna e os de autoanticorpos
contra os ilhéus pancredticos durante a gravidez. No estudo Europe
and Diabetes Study verificou-se que a suplementacéo com VD durante
1° ano de vida diminuia o risco de vir a desenvolver DM tipo |. #6559
A VD actua directamente na secregéo de insulina pelas células 3 pan-
creaticas através do aumento da concentragéo intracelular de célcio
via canais de calcio ndo-seletivos, voltagem dependentes. Esta ac-
¢do provoca uma ativagdo das enzimas endopeptidases, que clivam
e convertem a pro-insulina em insulina. Em érgados periféricos, a VD
aumenta de forma directa a acgéo da insulina através da estimulagéo
nos recetores da insulina, assim como da regulagéo de processos in-
tracelulares mediados pela insulina via regulagéo do pool de calcio. ©°
O distarbio de varias citocinas e mediadores inflamatorios tem sido
implicado na patogénese das DM tipo 1 e 2, substancias estas com
origem no sistema imune, nomeadamente, linfocitos B e T, células den-
driticas, células NK e macréfagos. A VD ao atenuar estes mediadores
inflamatorios, tem um papel protetor na génese destas doengas, apre-
sentando também um papel antioxidante benéfico na protegao contra
outro tipo de doengas, tais como cancro da prostata. &5

3.4.2. Doengas cardiovasculares

A VD pode influenciar a fungdo vascular e o desenvolvimento ou pro-
gressdo da aterosclerose. Os recetores da VD encontram-se larga-
mente distribuidos ao longo das células musculares lisas vasculares,
onde a VD induz a prostaciclina na prevengao da formagao de trombos,
adesao celular e na proliferagéo de células musculares. A VD regula
igualmente a expressdo de uma série de proteinas relevantes para a
parede arterial, protegendo contra a calcificagdo arterial € suprimindo
proteinas pré-inflamatorias. €0

A Vitamina D no Século XXI — Novas perspetivas

Num estudo realizado em 654 adultos com idades compreendidas entre
0s 55 e 0s 69 anos e sem histdria de aterosclerose prévia, verificou-se que
existe uma relagdo inversa entre os niveis de VD e a espessura das cama-
das intima e média da artéria cardtida interna, espessura essa correlacio-
nada com a ocorréncia de eventos cardiovasculares ateroscleréticos. ©)
Outros estudos tém sugerido que os RUV e a VD desempenham um
papel protector nas DCV, através das intervengdes da VD na redugéo
da tensdo arterial pela ativagdo do sistema reticular, da reducéo da
proliferacdo das células musculares lisas e da inflamag&o vascular.
Foi encontrada uma relagdo direta entre baixos niveis de VD e o de-
senvolvimento de hipertensdo, enquanto que a suplementagéo desta
hormona provocou uma redugdo nos valores tensionais. 84469

O colecalciferol € uma hormona que atua em todo 0 nosso organismo, com
fungdes benéficas a variadissimos niveis, tal como resumido na tabela VIII.

Tabela VIII - Sintese das fungées biologicas do colecalciferol

X3

% Metabolismo fosfo-calcico

oo

» Atividade anti-inflamatéria

e

» Inibicdo da proliferacédo dos linfécitos B

RS

%+ Diminui¢ao da atividade Th1 e aumento da Th2

o

» Acdao antiproliferativa celular, com promocao da
diferenciacao celular e apoptose

o

» Supressao da angiogénese tumoral

4. Riscos da exposigao solar aos raios ultra-violetas

Os efeitos deletérios da RUV dependem da duragéo e frequéncia da
exposicdo, da intensidade da radiagéo solar baseada na latitude, da
reacc@o baseada na constituigdo genética, cor e fotdtipo da pele que
estdo classificados na tabela IX.

Kimlin et al. (2007) referem que as doengas associadas a exposigao ex-
cessiva aos RUV s&o responsaveis pela perda de 1,7 milhes de Disabi-
lity-adjusted life-years — DALY's. Por outro lado, as doengas associadas
a deficiéncia em VD s&o responsaveis por 3,3 bilides de DALY's, ou seja,
2000 vezes mais que o valor associado a exposi¢ao solar aos RUV. ©

Tabela IX « Efeitos adversos da exposigao solar ¢ 62

1. Efeitos Agudos (queimadura solar, fototoxicidade induzida por
medicamentos);

2. Riscos a longo prazo da exposi¢ao descontrolada e repetida
resultando no desenvolvimento de modificacdes actinicas ou
dermatohelioses (rugas, envelhecimento precoce da pele,
adelgacamento irregular da epiderme, telangiectasias, maculas
hiperpigmentadas);

3. Desenvolvimento de lesdes pré-malignas (queratoses solares)
e malignas (carcinoma basocelular, carcinoma espinhocelular
e melanomas);

4. Consequéncias oculares resultando no escurecimento das
lentes (envelhecimento da lente) e formacdo de catarata
nuclear,;

5. Alteragao da resposta imune e da funcdo e distribuicdo dos
componentes do sistema imunolégico.

25
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5. O papel da vitamina D nas diferentes etapas da
vida

5.1. A vitamina D na concegao

Num estudo realizado com 84 mulheres norte-americanas em idade
fertil, constatou-se deficiéncia de VD (<20 ng/ml) em 27% das mulhe-
res e insuficiéncia de VD (<30 ng/ml) em 63% (tabela IV). Neste estu-
do, as mulheres com niveis ideais de VD, séricos e no fluido folicular,
mostraram maiores probabilidades de engravidar apds fertilizagéo in
vitro e transferéncia de embrides. Verificou-se também um potencial
beneficio da VD no sucesso destas técnicas, que se devera ao papel
regulador da 25(0H)D na expressao endometrial do HOXA10, gene
alvo implicado no processo de implantagao. €

5.2. Vitamina D nos periodos pré-natal e nos primeiros meses
de vida
Estudos de prevaléncia de hipovitaminose D durante a gravidez mos-
traram prevaléncias de 18% a 84%, com taxas variaveis em funcéo da
latitude, habitos culturais de exposicéo, obesidade, cor da pele, uso
regular de protetores solares, entre outros. 4 Varios estudos tém de-
monstrado também uma clara deficiéncia de VD em mulheres gravidas
que vivem em paises mais perto dos tropicos 2 (pp 26 e 27)
Baixos niveis de VD tém sido associados a maior prevaléncia de hiper-
tensdo arterial durante a gravidez, pré-eclampsia, restricéo de cresci-
mento intra-uterino (RCIU), prematuridade, hipocalcémia neonatal, ma
progressao ponderal e a um maior risco de vir a desenvolver doengas
auto-imunes, como ja foi referido. %564
Os fetos tém quase em exclusivo como unica fonte de VD a que pro-
vém da mae através de transferéncia placentar. Nas primeiras 6 a 8
semanas pos-parto, os niveis de VD do RN estdo dependentes do que
foi adquirido por transferéncia placentar, como foi observado através
da relagéo linear entre os niveis de 25(OH)D maternos e do cord&o
umbilical. Nos RN que receberam VD em niveis adequados, a maioria
esgota as suas reservas de VD por volta das 8 semanas, periodo a
partir do qual fica dependente da exposigéo a luz solar ou da suple-
mentagdo, nomeadamente das formulas lacteas onde é adicionado
nas quantidades de 400 Ul por litro. (283438
Os bebés alimentados exclusivamente com leite materno correm ainda
um maior risco de sofrer de hipovitaminose D porque a concentragdo em
VD no leite é de apenas 20 a 60 UI/L, o correspondente a 1,5 a 3% dos
niveis séricos maternos, insuficientes para um aporte Util em VD. ©.34:40)
Nos RN que ja nascem deficientes em calcitriol, o problema torna-se
mais premente justificando-se uma suplementa¢éo em VD desde os
primeiros dias de vida. %3440

5.3. Vitamina D na infancia e adolescéncia

O papel primario da vitamina D até a adolescéncia prende-se com a
optimizagdo da densidade mineral 6ssea em fases criticas do cresci-
mento, como ja foi atras referido © (pp27)

A frequente inversao nos ritmos de vida, dormindo durante o dia e es-
tando acordado de noite, para além de menores cuidados na alimenta-
¢ao e em ritmos de vida saudaveis, ajudaréo a perceber esta constata-
¢ao na adolescéncia. Também a ingestéo de calcio pelos adolescentes
diminuiu bruscamente nas Ultimas décadas, para niveis considerados
insuficientes em 54% dos mesmos. (169

26

Para além das consequéncias que o défice de calcio e VD tém ao nivel
do crescimento dsseo, e aquisi¢do da massa 6ssea para o resto da
vida, verificou-se que estas duas substancias desempenham impor-
tantes papéis ao nivel da tolerancia a glucose, metabolismo do adip6-
cito, e biossintese dos estrogéneos, podendo o seu défice ser factor de
risco para a obesidade e a resisténcia a insulina. (69

6. Recomendacgdes de vigilancia e suplementagao da
vitamina D

Apesar do facto dos niveis séricos ideais de VD serem ainda alvo de
discusséo, assume-se que sejam entre 30 a 50 ng/mL . 3159

As guidelines do Institute of Medicine of the National Academies (1997)
definiam doses de 200 |U/dia (5 ug/dia) de vitamina D para as criangas
e adultos jovens, 400 |U/dia para idades entre 51 e 70 anos, e 600
[U/dia para idades acima de 70 anos. Contudo, com o que se tem
aprendido nos Ultimos anos acerca dos beneficios ndo-esqueléticos da
vitamina D, estas recomendagdes sdo insuficientes. “* %

O calcitriol n&o estd recomendado na suplementag&o habitual sendo
utilizado exclusivamente no tratamento da osteodistrofia renal da insu-
ficiéncia renal crénica e nos casos de raquitismos n&o vitaminodepen-
dentes, uma vez que os niveis terapéuticos so proximos dos toxicos,
com risco de potencial hipercalcémia. €3

Um estudo comparou os niveis séricos de VD obtidos em 338 idosos
com mais de 70 anos, apds a administragdo de doses semelhantes
de VD3 em 3 diferentes periodicidades (diaria, semanal e mensal).
Concluiu-se que a administragéo diéria era a mais eficaz, seguida de
muito perto pela semanal, registando-se uma consideravel diferenga
nos niveis séricos de calcitriol entre as Ultimas duas e a mensal, fac-
to que relacionaram com uma absorg&o intestinal mais eficaz e uma
maior adesao a terapéutica. ©°

6.1. Gravidez

AVD é importante para a saude materna, para o desenvolvimento fetal
e na vida pds-natal. Infelizmente os protocolos de satde pré-natal ac-
tuais néo incluem a monitorizagéo dos niveis da VD. As mulheres com
fatores de risco para hipovitaminose D deveriam ser vigiadas analitica-
mente no inicio e meio da gestagao. Os niveis indicados para pessoas
adultas ndo-gravidas parecem ser adequados para as gravidas. ©
Nos EUA, ainda é recomendada a ingestédo pré-natal de suplementos
que asseguram cerca de 400 Ul de VD por dia, quantidades que néo
séo suficientes para a obteng&o de niveis sanguineos maternos e fe-
tais adequados de VD. Prevé-se assim que sejam necessarias doses
superiores a 1.000 Ul por dia para alcangar concentragdes circulantes
adequadas, em pessoas com défice grave. 43460 Estudos feitos com
suplementagdo de 2.000 a 4.000 Ul demonstraram que estas doses
sdo seguras e eficazes para alcangar o objetivo, estando neste mo-
mento em curso mais estudos em gravidas. 44067

Relativamente as indicagbes de exposi¢éo solar durante a gravidez, es-
tas continuam controversas, mas ndo existe prova cientifica de que as
gravidas sejam diferentes da populagdo em geral nesta problematica. "
A determinacéo dos niveis séricos de calcidiol maternos na altura do
parto pode ser usada para predizer o estado nutricional de VD dos RN.
Quando os niveis maternos em VD néo sé&o os adequados, poderemos



proceder a suplementag@o mais precoce do RN, de modo a evitar as
complicagdes precoces e tardias da hipovitaminose D. Pelo contrario,
os niveis de calcio e fosforo séricos maternos ou do cord@o umbilical
tém pouca correlagdo com o nivel nutricional de vitamina D dos RN. ©®

6.2. Recém-nascidos e lactentes
Num estudo com criangas de idades compreendidas entre os 6 e 0s 24
meses, concluiram que apenas 15,9% dos 1140 lactentes alimentados
exclusivamente com leite materno até aos 6 meses, foram suplemen-
tados com VD. Concluiram que a suplementagéo da VD se encon-
tra ligada ao aconselhamento por parte do pediatra ou do médico de
familia. Aumentando a aceitagdo destes profissionais no sentido de
providenciarem este tipo de aconselhamento contribuira para o cum-
primento das novas recomendagdes da AAP, uma vez que cerca de
67% dos pais inquiridos afirmaram pensar que o leite materno fornece
todos os nutrientes necessarios, pelo que a adopgdo de campanhas
publicitérias de saude dirigidas aos pais poderd mudar esta ideia e
aumentar a suplementacéo em VD. )
As recomendagdes da Academia Americana de Pediatria (2008) acon-
selham a suplementagdo dos lactentes alimentados exclusivamente de
leite materno com cerca de 400 Ul diarias, a iniciar poucos dias ap6s o
nascimento. Esta suplementacéo devera manter-se até ao final da ado-
lescéncia, em especial nos meses de baixa exposigao solar. (169
No caso dos RN alimentados com menos de 1.000 ml por dia de for-
mulas lacteas, como acontece nos primeiros meses de vida, devera ser
também iniciada uma suplementagao com cerca 400 Ul/dia de VD.
Em criangas com patologias associadas, nomeadamente défices de
absorgéo e que tomem medicagdes cronicas que interferem na sintese
ou na absorgéo da VD (tabela V), recomenda-se uma suplementacgéo
com doses superiores, ©:8 12,70
No entanto, muitos especialistas consideram que estas doses néo se-
réo suficientes nos casos de exposigao solar insuficiente; nestes casos
uma dose de 800 a 1000 Ul/d seria a mais apropriada. %

6.3. Criangas e adolescentes

As novas recomendacdes da Academia Americana de Pediatria acon-
selham em qualquer idade a suplementagdo com 400 Ul de VD por
dia, na auséncia de uma exposigéo solar adequada ou da ingestéo de
alimentos enriquecidos em VD. ("

A eficacia e seguranga da suplementagdo em dose Unica semanal foram
comprovadas em dois estudos respetivamente 179 e 340 adolescentes
(idades entre os 10 e os 17 anos), suplementados com 14.000 Ul de VD
por semana (equivalente a 2.000 Ul/dia) durante um ano, atingindo-se ni-
veis de 25(0H)D médios ideais e sem efeitos considerados toxicos. "™
Seréa assim necessario determinar quais as doses necessarias de VD e a
sua periodicidade nos adolescentes. Estas relagdes deverao ser estabele-
cidas tendo em conta as diferengas na cor da pele na produgao cutanea de
VD e também as diferengas na resposta aos niveis de calcio dietéticos. ™
A Organizagdo Mundial de Saude, no WHO model formulary for children
2010, recomenda a suplementagéo com VD em toda a idade pediatrica
nas doses de 400-600 Ul/dia, sem discriminagéo da estagao do ano.

A Vitamina D no Século XXI — Novas perspetivas

7. Risco de toxicidade e de hipervitaminose D

A exposicdo solar prolongada nao tem risco de hipervitaminose D,
como ja foi atrés referido, pela auto-regulagdo natural da sintese de
vitamina D, atingindo niveis maximos de 25(0H)D de 84 ng/ml. ™ Este
controlo implica a protedlise da pré-vitamina D3 em isdmeros inertes, 0
lumisterol e o taquisterol . ©7.8.15.39)

Embora os estudos recentes indiquem que a toxicidade da VD se torne
evidente com valores séricos superiores a 300 ng/ml, por razdes de segu-
ranga o valor maximo que sera prudente atingir sera o de 100 ng/ml. .79
A hipercalcémia com hipercalcidria surge nas idades pediatricas com
aportes superiores a 2.000 Ul/dia, mas existem relatos de tolerancia
até 4.000 Ul/dia durante varios meses (3 a 9). €240

Comentarios finais

O raquitismo, que tanto preocupou os pediatras ha umas décadas
atras era apenas a face visivel de um imenso iceberg. O seu tratamen-
to e prevengéo “derreteram” a parte visivel mas ndo diminuiram a sua
parte submersa.

Ahistoria do papel da VD na satde humana é rica mas muito permanece
ainda por descobrir. Parece urgente que uma perspetiva holistica com
visdo e lideranga consiga fazer a ponte entre a Ciéncia e a Politica, de
forma a minimizar um problema mundial e major de sadde publica.

Na Ultima década, voltou a aumentar o interesse no estudo do papel
da VD na saude humana cuja deficiéncia condiciona significativos e
diferentes tipos de morbilidade. E urgente a necessidade de se alertar
os profissionais de salde e entidades responsaveis para as graves
consequéncias esqueléticas e ndo-esqueléticas.

Niveis séricos de VD entre 30-50 ng/mL s&o necessarios a manuten-
¢ao de um organismo saudavel. A exposigao solar equilibrada é bené-
fica em qualquer etapa da nossa vida pelo que sera necessario o de-
senvolvimento de estratégias/orientagdes de exposigao solar saudavel
versus artificial, dietas e suplementos. Na auséncia de exposicao solar
adequada, sera necessaria a ingestao do equivalente as 1.000 Ul/dia,
para se alcangarem niveis adequados em adultos e criangas.

Apesar dos diferentes efeitos da deficiéncia de VD atuarem ao longo de
todas as fases da vida, ela assume particular interesse em idade pedia-
trica pelo acto da sua deficiéncia se manifestar em fases precoces, com
consequéncias graves/sequelas que perduram ao longo de toda a vida.
N&o obstante o papel util e preponderante das campanhas contra o
aumento do cancro da pele, justificar-se-a& ndo medidas isoladas mas
sim concertadas pelas diversas entidades envolvidas nesta tematica,
tendo em conta que um individuo ndo é uma pele ou um esqueleto,
mas um todo.

Conclusoes

O défice de vitamina D é hoje reconhecido como um problema de sau-
de publica mundial.

O calcitriol € uma hormona com multiplas outras fungdes na homeosta-
sia humana, nomeadamente na melhoria da fungéo cardiovascular, na
prevengao de variadas doengas — autoimunes, malignas e infeciosas.
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Com este trabalho pretende-se alertar para a elevada prevaléncia da
hipovitaminose D em todos os grupos etarios e suas consequéncias,
uma vez que o nivel adequado de vitamina D tem um papel crucial ao
longo de toda a vida de um individuo.

Esta revisdo pretende dar maior énfase as idades pediatricas uma vez
que, para além de serem os escalGes etarios mais afetados, é neces-
saria uma abordagem desde os primeiros momentos da vida humana
para podermos prevenir as doencas futuras relacionadas com a hipo-
vitaminose D.

Para se prevenirem os efeitos nefastos da hipovitaminose D justificam-
-se mudangas no estilo de vida de toda a populagdo, com maiores tem-
pos de permanéncia ao ar livre em horarios adequados ou suplemen-
tacdo com doses de vitamina D adequadas em toda a idade pediatrica,
pelo menos nos periodos de fraca exposi¢ao solar.
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Pequeno lactente hipoténico — que diagnostico?

Hypotonic infant — what diagnosis?

Resumo

As doengas neuromusculares nos pequenos lactentes geralmente
manifestam-se por hipotonia e fraqueza muscular. A sua etiologia é
um desafio diagnéstico, o que torna essencial a histéria e 0 exame
clinico que permitem o diagndstico em 50% dos casos. O principal
objetivo ¢ identificar a origem da hipotonia: leséo do sistema nervo-
so central (SNC) /periférico (SNP), miopatias ou doengas genéticas/
metabdlicas/ enddcrinas. A etiologia mais frequente é o atingimento
do SNC (60-80%), sendo a encefalopatia hipoxico-isquémica a cau-
sa mais comum. Entre as patologias com atingimento do SNP estéo
as doengas das células do corddo espinhal anterior das quais a mais
comum e grave, tipicamente afecta recém nascidos e designa-se por
atrofia muscular espinhal (AME) tipo |, também conhecida por doenga
de Werdnig-Hoffmann.

Os autores relatam dois casos de lactentes com hipotonia global, bom
reflexo de sucgdo e sem dismorfias, a realcar ao exame neuroldgico
fraqueza muscular proximal simétrica, mais evidente nos membros in-
feriores, reflexos osteo-tendinosos ndo despertaveis e fasciculagdes
da lingua. O estudo molecular para AME tipo | confirmou o diagnéstico.
O desfecho foi 0 esperado: faleceram durante o primeiro ano de vida
por faléncia respiratoria.

Este artigo tem como objetivo apresentar dois casos tipicos e didacti-
cos de uma doenga rara.

Palavras chave: Atrofia muscular espinhal; Hipotonia; Doenga dege-
nerativa; Doenga neuromuscular.

Introducao

A hipotonia geralmente define-se como resisténcia diminuida ao mo-
vimento passivo de um membro sobre a articulagdo enquanto que a
fraqueza muscular é uma reducéo da forga maxima que pode ser ge-
rada'2. Criangas com fraqueza muscular s&o sempre hipotonicas mas
0 oposto n&o se verifica. A hipotonia tem um grande leque de etiolo-
gias. A apresentagao pode ser aguda ou cronica, por lesdo no sistema
nervoso central (SNC) ou periférico (SNP), miopatias ou tratar-se de
doencas sistémicas nomeadamente doengas genéticas, metabdlicas
ou enddcrinas. O SNC é responsavel por 60-80% dos casos de hipo-
tonia, sendo a encefalopatia hipoxico-isquémica a causa mais comum.
As patologias de origem periférica surgem em 15-30%" dos casos e
incluem as doencas das células do corddo espinhal anterior como a
atrofia muscular espinhal (AME), nervo periférico (neuropatias), jungao

Sandra Rebimbas’, Marta Vila Real?, Fatima Santos®

Abstract

Neuromuscular diseases in small infants usually manifests by
muscular weakness and hypotonia. Its etiology is a diagnostic
challenge, making history taking and clinical examination crucial,
allowing to reach a diagnosis in 50% of cases. The major goal is to
differentiate the hypotonia from central to peripheric, from miopathies
or genetic/metabolic/endocrine diseases. The most common etiology
is the involvement of the centrous nervous system (60-80%), being the
hipoxic-ischemic encephalopathy the most common situation.

Among the peripheric nervous system pathologies, the Type 1 Spinal
Muscular Atrophy, affecting the anterior spinal cord cells, is the most
frequent and with the worst prognosis, usually affecting the newborn.
The authors describe two cases of global hypotonia , good suction
reflex and no dysmorphic appearance. At neurological examination:
proximal and symetrical muscular weakness, more evident in inferior
limbs, no osteotendinous reflexes present and tongue fasciculations.
The molecular study of SMA confirmed the diagnosis. The outcome
was, as expected, death during the first year of life from respiratory
failure.

This article aims to expose two typical and didactical cases of a rare
disease.

Keywords: Spinal muscular atrophy; Hypotonia; Degenerative
disease; Neuromuscular diseases.

neuromuscular (botulismo) e muscular (miopatias)'. As causas mais
comuns de hipotonia e fraqueza estéo referidas no quadro |.

A historia e o exame clinico sdo essenciais permitindo o diagnéstico
em 50% dos casos.

Uma crianga com facies inexpressiva, que ndo segue com o olhar,
com hipotonia de predominio axial, forga muscular diminuida e reflexos
osteotendinosos mantidos ou aumentados é mais provavel ser uma
hipotonia de causa central. Apresentarem punhos cerrados e mem-
bros inferiores em tesoura quando em suspensao vertical também s&o
dados a valorizar. As causas periféricas habitualmente associam-se a
uma fécies atenta e resposta adequada ao meio envolvente, fraqueza
muscular importante e hiporreflexia ou arreflexia’.
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Quadro | « Causas mais comuns de fraqueza e hipotonia

Sistémicas Tecido conjuntivo Cerebral
* Sépsis « S. Stickler  Encefalopatia
« Insuficiéncia cardiaca  * S Marfan hipoxico-isquémica
« Acidose » Acondroplasia * Malformagéao

cerebral
* M4 progressao
ponderal
« Hipoxia
« Insuficiéncia renal
« Hipoglicemia
*S. Down
« S. Prader Willi
* S. Noonan
* S. X fragil

* Infegdo intrauterina
* Traumatismo
cerebral pos-natal

Células do corno

Cordao espinhal .
anterior

Nervo periférico

* Mielodisplasia * Atrofia muscular « Polineuropatia pos

« Tumor cord&o espinhal espinhal infeciosa
 Abcessso epidural * Neuropatia téxica
« Mielite transversa (isoniazida)
e Trauma
Juncgao
¢ Muscular

neuromuscular

* Distrofia muscular
de Duchenne

* Botulismo
 Miastenia infantil

* Miastenia neonatal .
« Distrofia muscular

transitéria
de Becker
« Distrofia miotonica
» Doenga muscular
inflamatéria
(dermatomiosite)
S. : sindrome.

Adaptado de Malik SI, Painter MJ. Hypotonia and weakness. In: Kliegman RM,
Greenbaun LA, Lye PS. Practical strategies in Pediatric Diagnosis and Therapy, 2th
ed. Elsevier Saunders; 2004: 651-71.

Pequeno lactente hipotdnico — que diagnostico?

Carateristicas que ajudam a diferenciar o local de origem da hipoto-
nia encontram-se no quadro Il. Para completar o estudo é frequente
0 recurso a pesquisa do cariétipo, estudos moleculares e imagiologia
do crénio.

Caso clinico 1

Lactente do sexo feminino, observada com 4 dias de vida, por neu-
ropediatria por nogao de fraqueza generalizada desde o nascimento.
Era uma Il gravidez, Il parto, vigiada que decorreu sem intercorrén-
cias, embora com nogdo materna de movimentos fetais diminuidos.
Parto eutocico sem intercorréncias, as 40 semanas de gestagdo com
indice de Apgar de 8 ao primeiro minuto e 10 ao quinto. As serologias
e ecografias pré-natais ndo apresentavam alteragdes. Mée negava
exposicao a toxicos ou infe¢des na gravidez. Ao nascimento somato-
metria adequada a idade gestacional com pardmetros no P ... Sem
dismorfias, tinha bom reflexo de sucg&o e choro pouco forte. Ao exame
neurolégico apresentava fraqueza muscular proximal simétrica, mais
evidente nos membros inferiores e reflexos osteotendinosos néo des-
pertaveis. A data da alta foi orientada para a consulta externa para
prosseguir a investigagdo. Manteve avaliagdo clinica apertada e com
um més de vida apresentava sorriso social, um olhar atento, mas com
fasciculagdes da lingua, diminuigdo progressiva da forga muscular e
os reflexos osteotendinosos mantinham-se ausentes. Na investigacéo
efectuada a ecografia transfontanelar ndo apresentava alteragdes
mas o0 estudo molecular confirmou o diagnéstico de atrofia muscular
espinhal (AME) tipo | por delecgdo em homozigotia no gene SMN1.
Manteve cinesiterapia respiratoria semanal, aspiragao de secrecdes e
oxigenoterapia no domicilio.

A lactente foi internada aos dois e cinco meses por infecdo respiraté-
ria, tendo falecido aos cinco meses por insuficiéncia respiratéria em
contexto de infegdo respiratoria. Os pais foram orientados para acon-
selhamento genético.

Quadro |l * Localizagdo das patologias que causam hipotonia

Causa central
(desenvolvimento

Causa
central (lesao

Células do
cordao anterior

Nervo
periférico

Jungao

Musculo
neuromuscular

secundaria) cerebral)

Forca N ou ¥ ligeira N ou ¥ ligeira
Refl
CHEXES . Nou ¢t N v 7 Nou + ¥ ou ausentes
osteotendinosos
Sinal de Babinski +/- +/- ausente ausente
Refl Persistent
Pf o.=:x_os Persistente ersistente/ Ausente Ausente Ausente Ausente
primitivos Ausente
Fasciculagoes Ausente Ausente Proeminente Ausente Ausente Ausente
Atrofia
Massa muscular N ou atrofia N ou atrofia Proemlner_ﬂe At_rofla Nou + proxma!; tou *
atrofia proximal distal pseudohipertrofia
distal
Sensibilidade N N N t oud N N
Ténus ‘e ev‘:'”' i v ' v vouN '

N: normal

Adaptado de Peredo D, Hannibal M. The Floppy Infant : Evaluating of Hypotonia. Pediatr. Rev. 2009;30;e66-e76.
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Caso clinico 2

Lactente de 2 meses e 2 semanas, do sexo feminino, trazida ao servi-
¢o de urgéncia por hipotonia global. Assintomatica no primeiro més de
vida surge hipotonia de agravamento progressivo no ultimo més. Filha
de primigesta, nasceu bem com indice Apgar 9 ao primeiro minuto e
10 ao quinto, por parto eutdcico as 39 semanas de gestagdo. Gravidez
vigiada, com serologias e ecografias pré-natais sem alteragdes. Ges-
tagao biamnidtica, bicoridnica, com perda de vitalidade de um dos em-
brides as 8 semanas. Ao nascimento somatometria adequada a idade
gestacional com parédmetros no P ...

Apresentava bom contacto social, bom reflexo sucgdo e sem dismor-
fias. Sem esbogo de controlo cefalico nem movimentos espontaneos
dos membros inferiores. Exame neurologico com evidente fraqueza
muscular proximal simétrica de predominio nos membros inferiores,
reflexos osteo-tendinosos ausentes e fasciculagdes da lingua. Coloca-
da como hipétese de diagndstico atrofia muscular espinhal, mas sem
excluir a possibilidade de ser uma miopatia ou doenca metabdlica,
Iniciou-se estudo alargado que incluiu hemograma, bioquimica e ga-
sometria arterial que mostrou alcalose respiratéria. O estudo molecular
detecta uma deleccdo homozigotica no gene SMN1, confirmando o
diagndstico de AME tipo . A lactente foi orientada para cinesiterapia
respiratéria semanal e fazia aspiragao de secregdes e oxigenoterapia
no domicilio. Os pais foram orientados para aconselhamento genético.
Esteve internada aos 6 e 8 meses de vida por infegdo respiratoria. Aos
8 meses faleceu por insuficiéncia respiratéria em contexto de infe¢éo
respiratoria.

Discussao

A atrofia muscular espinhal (AME) representa um grupo heterogéneo
de doengas genéticas degenerativas do segundo neurénio motor, lo-
calizado no corno anterior da medula espinhal '*#. Carateriza-se por
hipotonia global, fraqueza muscular proximal simétrica mais evidente
nos membros inferiores e hiporreflexia/arreflexia. Atinge todas as et-
nias*. As manifestagdes clinicas podem ocorrer desde o nascimento
até a idade adulta e ocasionalmente no periodo pré-natal?.

Na AME prolonga-se um processo patoldgico de morte programada
(apoptose) dos neuroblastos motores, normal na fase embrionica.

A AME é uma doenga autossémica recessiva que afecta 1:10000 na-
dos vivos e com 1:50 de portadores'*5. E causada por delecgGes/mu-
tagdes no gene survival of motor neuron 1 (SMN) localizado em 5q13,
que implicam deficiéncia na proteina SMN®. Estdo descritos casos
autossémicos dominantes e recessivos ligados ao X*. O gene SMN2 é
99% idéntico ao SMN1 e pode modular a severidade do fenétipo. As-
sim quanto mais copias de SMN2 e maior os niveis de proteina SMN,
mais ligeira é a doenga®.

AAME classifica-se em trés tipos de acordo com a idade de inicio, gra-
vidade da fraqueza muscular e a evolug&o clinica (quadro Ill). O tipo
| também conhecido por doenca de Werdnig-Hoffmann é o protétipo
de AME e é a mais comum e severa. O tipo Il também infantil mas de
inicio tardio e progress@o mais lenta e o tipo Ill também chamado de
doencga Kugelberg-Welander € uma forma mais cronica ou juvenil 234,
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Quadro Il « Atrofia muscular espinhal: classificagao clinica

. Data de . Data da
Tipo Doencga s Evolugao
inicio morte
Nasci t
Werdnig- as’C|men ° Nunca se Geralmente
| - Severa até aos 6
Hoffmann sentam <2 anos
meses
Nunca
Il - Intermédia - < 18 meses ficam em > 2 anos
pé
el Ficam em
Il - Ligeira > 18 & Adult
g Welander meses pé se.m ultos
apoio

Adaptado de Malik Sl, Painter MJ. Hypotonia and weakness. In: Kliegman RM, Gre-
enbaun LA, Lye PS. Practical strategies in Pediatric Diagnosis and Therapy, 2th ed.
Elsevier Saunders; 2004: 651-71.

Existem algumas formas de transi¢éo em termos de clinica entre os
tipos I e Il, e entre Il e llI. O tipo mais frequente € o tipo | com cerca de
60% dos doentes, seguido do tipo Il e os restantes o tipo llI°.

O tipo IV ou AME tipo-adulto é uma entidade controversa na literatura
tendo sido definida como AME com idade de inicio ap6s os 30 anos®.
A doenca de Werdnig-Hoffmann manifesta-se nos primeiros seis me-
ses de vida ou ocasionalmente no periodo pré-natal com movimentos
fetais diminuidos, contraturas congénitas, polihidrdmnios causado por
dificuldade de degluticdo ou dificuldade respiratéria ao nascimento por
fraqueza dos musculos respiratorios?. Patologia a ponderar em lacten-
te com hipotonia global, fraqueza muscular proximal simétrica mais
evidente nos membros inferiores e hiporreflexia/arreflexia. Observa-
-se perda do controlo cefalico e corporal, postura em extensdo com
facies atenta. MUsculos extra oculares e esfincteres sdo poupados.
Podem ocorrer fasciculagbes da lingua mas também em musculos co-
bertos com pouca gordura subcutanea e como tremor fino nos dedos
em extens&o? A paralisia bilateral do diafragma pode ocorrer antes da
perda dos reflexos tendinosos profundos ou da dete¢éo da fraqueza
muscular. Mais de dois tercos falece antes dos dois anos de vida?*. Os
neurénios sensoriais também podem ser afetados no tipo I”. O inicio
antes do nascimento que ocorre no tipo | provavelmente agrava a clini-
ca pelo facto dos neurénios motores imaturos néo terem crescimento
compensatorio nem re-enervagao colateral e as unidades motoras néo
estarem aumentadas ao contrario do tipo IIl.

No tipo Il as criangas afetadas manifestam a fraqueza muscular proxi-
mal progressiva antes dos 18 meses, s@o capazes de se sentar mas
ndo de andar sem apoio®. Mantém a sucgao, degluticdo e respiragéo
normal na infancia precoce. Muitas atingem o periodo escolar e mais.
Discurso anasalado e disfagia desenvolvem-se mais tarde. A escoliose
€ uma grave complicagdo nas criangas com sobrevida mais longa*.
Na doenga Kugelberg-Welander a clinica tem inicio apos os 2 anos
de vida, podendo permanecer assintomaticas na infancia. Os doen-
tes tém marcha auténoma’ e surge posteriormente fraqueza muscular
proximal simétrica, particularmente nos musculos da cintura escapular.
Sao raros os sintomas de fraqueza dos musculos bulbares. Cerca de
25% dos doentes tém hipertrofia muscular em vez de atrofia dificul-
tando o diagndstico diferencial com distrofia muscular. A inteligéncia é
normal, aparentando ser superior aos seus pares uma vez que a sua
atencéo é toda canalizada para o desenvolvimento intelectual, além de



serem mais expostos ao discurso dos adultos pela repercusséo social
da sua doenca*. Foi proposta a subdivis&o do tipo Il em tipo Illa e llib,
dependendo da idade de inicio ser antes ou depois dos 3 anos, dado
que se distinguem em termos de evolugao clinicad,

O diagnostico € feito em amostra de sangue por estudo molecular do gene
SMN. Se a pesquisa de mutagdes for negativa é necessario avaliagdo mais
tradicional incluindo niveis séricos de enzimas (frequente CK elevada cen-
tenas de vezes), electromiografia (perda da enervagdo muscular) e biopsia
muscular?*. A biopsia muscular n&o distingue o tipo | do Il, o tipo Il tem um
padrao de perda de enervagéol re-enervagao mais adulto do que perinatal*.
Esta disponivel o estudo de heterozigotos, podendo ser feito estudo
pré-natal*.

A terapéutica é de suporte. Relativamente ao apoio respiratério, as
opinides variam na AME tipo | desde aqueles que consideram que ndo
se deve oferecer aos doentes, até aqueles que sao a favor de traque-
ostomia e ventilagdo invasiva a longo prazo®.

Pequeno lactente hipotdnico — que diagnostico?

Comentario

A doenca de Werdnig-Hoffmann deve ser ponderada perante um lac-
tente com hipotonia global, fraqueza muscular proximal simétrica mais
evidente nos membros inferiores e hiporreflexia/arreflexia. Nos casos
descritos a apresentagao e evolugao foi a esperada: manifestagéo nas
primeiras semanas de vida, seguida de progress&o rapida falecendo
antes de completar o primeiro ano de vida por faléncia respiratéria. E
discutivel a orientagdo destes casos para apoio ventilatorio.
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«Pezinhos de chumbo» — Doenga de Milroy

«Lead’s Feet» — Milroy’s Disease

Resumo

O linfedema congénito primario € uma doenga rara caracterizada por
edema duro das extremidades inferiores, presente a nascenga ou pou-
co depois, podendo associar-se a outras malformagdes congénitas.
Descreve-se o caso de um recém-nascido internado na Unidade de
Neonatologia no segundo dia de vida por edema dos membros infe-
riores. O diagndstico estabelecido foi o de Doenga de Milroy, forma
familiar de linfedema primario congénito, de transmiss&o autossémica
dominante e cuja incidéncia € de aproximadamente 1:6000 RN.
Aterapéutica descongestiva é a forma de tratamento mais utilizada.
O progndstico a longo prazo é excelente se a doenga for diagnosticada
precocemente e a terapéutica instituida precocemente.

0O aconselhamento aos pais no que diz respeito a etiologia da doenga,
tratamento e possiveis complicagdes é mandatorio.

Palavras-chave: Linfedema congénito; recém-nascido; edema dos
membros inferiores, Doenga de Milroy

Introducao

Designa-se por linfedema a acumulagdo anémala de liquido rico em
proteinas no espaco intersticial [' levando ao aumento do volume de
um ou varios segmentos corporais por drenagem linfatica ineficaz.
Pode classificar-se como primario, quando causado por uma malfor-
magédo congénita no desenvolvimento do sistema linfatico (idiopatico
ou familiar) ou secundario se resulta de uma causa adquirida que leva
a obstrucdo ou destrui¢do dos vasos linfaticos (ex: radiagdo, infecgao
cirurgia, neoplasia) 2.

Uma das causas de linfedema congénito é a doenga de Milroy, tam-
bém denominada Linfedema congénito primario ou hereditario tipo .
Trata-se de uma doenca autossdmica dominante que afeta os vasos
linfaticos periféricos descrita pela primeira vez em 1892 por Milroy [,
Encontra-se descrita a mutagdo no gene que codifica o receptor-3 do
fator de crescimento endotelial (VEGFR3) em até 75% dos individuos
afetados, o que sugere que outros genes possam estar envolvidos 2.
A proporcdo de casos originados por mutagdes «de novo» € desco-
nhecida . As multiplas malformagdes do sistema linfatico resultantes,
condicionam obstrugdo do fluido linfatico com consequente edema
das extremidades inferiores, habitualmente bilateral, envolvendo toda
a perna ou apenas 0 pé ou dedos do pé, sendo na maioria dos casos
identificado ao nascer ou no decorrer do primeiro ano de vida.

Correspondéncia: Rita Calado Pereira - pcrital@gmail.com

Rita Calado’, Rute Barreto?, Helena Ramos?®,
M. José Mendes?®, Claudia Canhoto?, Helder Ornelas®

Abstract

Primary congenital lymphedema is a rare disease characterized by a
firm edema of the lower extremities, usually presents either at, or soon
after, birth and may be associated with other congenital malformations.
We report the case of a newborn, admitted in Neonatology Unit at se-
cond day of life, for swollen legs and feet.

The established diagnosis was Milroy’s Disease, witch is a rare con-
genital familial primary lymphedema, resulting from autossomal domi-
nant inheritance, with an incidence of approximately 1 in 6.000 new-
born.

Decongestive therapy is the most widely accepted form of treatment.
Long term prognosis is excellent if the condition is identified early and
treatment begins soon after the diagnosis. Parental counseling concer-
ning etiology, management, and possible complications is advisable.
Keywors: Congenital lymphedema, newborn, swollen lower limbs, Mil-
roy’s Disease

Relato de caso

Recém-nascido (RN) admitido na Unidade de Neonatologia do Hospi-
tal do Espirito Santo de Evora com dois dias de vida por edema dos
membros inferiores (MI) de etiologia desconhecida. Trata-se de um
RN de etnia cigana, filho de pais consanguineos. Mae de 25 anos,
aparentemente saudavel, GIV PIII All (gestagdes anteriores n&o vigia-
das, dois abortos espontaneos de causa desconhecida e dois filhos de
quatro e nove anos saudaveis).

A gravidez atual nao foi vigiada, tendo decorrido sem complicagdes
aparentes. O parto foi eutécico as 38 semanas de gestagéo, Indice de
Apgar nove ao primeiro e dez ao quinto minutos de vida, peso ao nas-
cer de 3600g, comprimento de 48 cm e perimetro cefélico de 35 cm.
Foi negada historia de malformagdes ou quaisquer doengas na familia.
A admisséo apresentava edema duro das pernas e pés bilateralmen-
te, simétrico, mais exuberante abaixo da regido do tornozelo, indolor,
com sinal de stemmer positivo e sem alteracdes da temperatura local,
leses cuténeas, Ulceras, varicozidades ou displasia ungueal associa-
das (figura 1). O restante exame objetivo era normal.

Os exames complementares de diagnostico efectuados, incluindo:
avaliagdo analitica completa (hemograma, ionograma, albumina,
proteinas totais, fungdo renal, fungdo hepatica e fungéo tiroideia),
cariétipo, analise sumaria de urina, teleradiografia de torax, ecografia
abdominal, avaliagao cardiaca, bem como ecodoppler dos MI, n&o re-
velaram alteragdes.

1) Assistente Hospitalar no Hospital de Cascais 2) Assistente Pediatria no Instituto do Coragdo em Maputo; 3) Assistente Hospitalar
- Unidade de Neonatologia do Hospital do Espirito Santo, Evora - EPE; 3) Assistente Hospitalar na Maternidade Alfredo da Costa 4)
Fisioterapeuta - Equipa de Intervengao Precoce de Borba; 5) Assistente Hospitalar Graduado Sénior e Coordenador de Unidade de
Neonatologia do Hospital do Espirito Santo, Evora -EPE Loal de realizagdo do trabalho: Unidade de Neonatologia do Servigo de

Pediatria do Hospital do Espirito Santo, Evora -EPE
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5 dias

6 meses

10 meses

Figura 1 » Fotografias dos pés da crianca aos 5 dias, 6 meses e 10 meses (autorizadas pelos pais)

Apurada a histéria dos familiares e ap6s observagdo da mée, consta-
tou-se a presenca de edema dos MI na mesma, que veio a confirmar
a sua existéncia desde a infancia, nunca lhe tendo atribuido qualquer
significado. Quando questionados, os pais reconheceram ainda a exis-
téncia de outros elementos na familia com o mesmo problema. Foi
entdo admitida a hipétese diagnostica de linfedema congénito here-
ditario (ndo sindromatico) ou Doenga de Milroy e iniciada terapéutica

conservadora com o apoio da Medicina Fisica e Reabilitagéo e Fisiote-
rapia que consistiu em massagens e exercicios de drenagem linfatica
manual, aplicagdo de ligaduras compressivas (enfaixamento dos Ml) e
elevagédo dos membros, efetuados diariamente.

Atualmente, com dez meses, a crianga mantem sessdes de fisiote-
rapia (cinco vezes por semana), tendo-se registado uma melhoria
progressiva do linfedema, com redugéo do volume dos MI, avaliada
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pela medigao sistematica/periddica do volume dos mesmos. Ira iniciar
brevemente aplicacéo de meias elasticas de contengéo. Apresenta um
desenvolvimento psico-motor adequado a idade.

Discussao

Aexisténcia de linfedema no RN é uma situagao rara, devendo suspeitar-
-se da mesma na presenga de edema isolado, geralmente dos MI, na
maioria dos casos bilateral, envolvendo toda a pema ou apenas o pé, mais
caracteristicamente o dorso ou dedos do pé, geraimente sem outras al-
teragOes locais associadas. Em alguns casos pode surgir em simultaneo
edema das méaos, face ou ainda envolvimento dos genitais (hidrocelo) . O
sinal de Stemmer que se diz ser positivo perante a incapacidade de elevar
a pele ou «pingar» uma prega cutanea no dorso do pé ao nivel da base do
2° e 3° dedos, pode ser util ao traduzir a presenga de linfedema. &1,
Durante muito tempo a terminologia utilizada na classificagéo do linfede-
ma primario (LP) dividiu os doentes em 3 grupos consoante a idade de
aparecimento do edema (linfedema congénito se o edema era evidente
ao nascer ou pouco tempo depois; linfema precoce se surgia antes dos
35 anos ou linfedema tardio se aparecia mais tarde). 9. Tendo em conta
as limitagbes da classificacéo tradicional e de forma a facilitar a aborda-
gem inicial e orientacéo diagnéstica do LP, Connell e seus colaboradores
propuseram recentemente uma nova classificagdo das displasias linfa-
ticas primarias, com base no fenétipo clinico, historia familiar, idade de
aparecimento dos sintomas e estudo genético. Os autores apresentam
uma divisdo em 5 grupos: 1) LP sindrémico (outras anomalias/dismorfias
associadas); 2) LP com envolvimento sistémico ou visceral de inicio pré
ou pés-natal (presenca de hidropsia fetal, derrame pleural ou ascite); 3)
LP associado a lateragdes do crescimento/ manifestagdes cutaneas ou
anomalias vasculares; 4) LP congénito (com inicio abaixo de 1 ano de
idade, onde se inclui 0 S. Milroy); 5) LP tradio. 2.

0O diagnostico de linfedema congénito hereditéario (Doenga de Milroy) é
essencialmente clinico, baseando-se na existéncia de histéria familiar
positiva, na presenca de edema ao nascer ou durante o primeiro ano
de vida ndo acompanhado de outras alteragdes ao exame objetivo, na
auséncia de malformagdes congénitas. E obrigatoria a exclusdo de
outras causas secundarias de edema dos M, tais como malformagdes
vasculares, hipoproteinemia, doenga cardiaca ou renal. Existem, con-
tudo, casos isolados (sem historia familiar positiva) descritos na litera-
tura. A historia clinica e o exame objetivo séo fundamentais permitindo
o diagnostico diferencial com outras entidades que podem manifestar-
-se com edema dos MI no RN, tais como: S. Turner, S. Noonan, S.

Banda Aminiética, S. das Unhas amarelas, S. Linfedema-Ptose, S.
Hipotricose-Linfedema-Telangiectasia, entre outros 1.

A linfocintigrafia (inje¢do de contraste radioactivo nos vasos linfaticos)
€ 0 método de eleicdo para confirmagdo do diagnéstico [, podendo
ser dispensavel perante uma histéria clinica tipica, dado ser um exame
invasivo, pouco acessivel e dispendioso. Estudos recentes propdem a
utilizagdo da linfografia dindmica por RMN, em alternativa a linfocinti-
grafia com radionucedtidos, por ser um método mais sensivel e rigoroso
na detecgdo de anomalias anatdmicas e funcionais dos vasos linfaticos
em doentes com linfedema das extremidades ["%%. Atualmente é possivel,
em alguns casos, fazer-se o diagnostico pré-natal através de ecografias
efetuadas no ultimo trimestre da gravidez que podem detetar edema do
dorso dos pés ou outras formas de edema mais exuberantes. .

O prognéstico e evolugdo a longo prazo sdo geralmente favoraveis, de-
pendendo contudo da precocidade com que € feito o diagndstico e inicia-
da a terapéutica. As complicagdes apontadas, sdo 0 maior risco de lesdo
traumatica, infegdo (celulite, linfangite, erisipela, impétigo) e fibrose dos
membros afetados. Envolvimento dos genitais e evolugéo para linfangios-
sarcoma, embora raros, estdo também mencionados na literatura [,
Apesar de existirem varias modalidades terapéuticas disponiveis, a cura
ndo é possivel Bl Atualmente a abordagem terapéutica mais utilizada é a
terapéutica combinada (Complex Descongestive Therapy) que reune téc-
nicas de compress&o externa, drenagem linfatica manual, exercicio fisico
e cuidadados com a pele e faneras de modo a minimizar o risco de infe-
cOes. Aterapéutica cirurgica ainda pouco eficaz, tem indicagdo apenas nos
casos em que o tratamento médico conservador falha. O uso de diuréticos
a longo prazo néo é benéfico pelo que n&o esta recomendado M.

Dadas as condigdes scio-econémicas precarias da familia foi primordial
0 estabelecimento, apos alta, de um plano de intervengéo que desse con-
tinuidade a terapéutica ja iniciada, permitindo articular o seguimento em
consulta hospitalar com os cuidados diarios prestados ao nivel do Centro
de Saude. Foi essencial 0 apoio prestado por varios técnicos (fisioterapeu-
ta, enfermeira, assistente social, nutricionista e psicéloga) visando a edu-
cagéo da familia nas varias vertentes: educagéo aos pais sobre a doenga
e cuidados a ter, nomeadamente com a higiéne dos MI e como cortar as
unhas; dieta adequada e controlo do peso; tipo de exercicios a realizar;
obtencéo de colaboragéo e motivagéo da familia; apoio para aquisigéo de
ligaduras e cama; bonificagdo por deficiéncia, entre outros.

Destaca-se assim o papel fundamental do esclarecimento e aconse-
lhamento dos pais ou prestadores de cuidados, a manutengéo de uma
vigilancia apertada dos doentes, bem como a prestagéo dos cuidados
multidisciplinares atras referidos que no seu conjunto permitem uma
melhor evolugéo optimizando a resposta a terapéutica.
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Neonatal Graves’ disease — a diagnosis to remember

Resumo

O hipertiroidismo neonatal € uma doenca rara, com uma incidéncia de
1 a 2% nos recém-nascidos (RN) filhos de mées com hipertiroidismo. A
causa da doenga € a passagem transplacentar de anticorpos estimu-
lantes anti-receptores da TSH (TRADb).

As manifestages clinicas s&o diversas e podem confundir-se com
algumas patologias frequentes neste grupo etario. No entanto, o hi-
pertiroidismo neonatal pode evoluir para uma crise tireotdxica do RN,
situagéo clinica com mortalidade significativa.

Por este motivo, & importante a suspeigéo diagnéstica e a recolha cui-
dadosa da anamnese, uma vez que a terapéutica atempada é funda-
mental nesta patologia.

A proposito deste tema, os autores reportam o caso clinico de um RN
com o diagnostico tardio de hipertiroidismo neonatal.
Palavras-chave: hipertiroidismo neonatal, doenga de Graves neonatal

Introdugéao

O hipertiroidismo (doenga de Graves) ocorre em cerca de 0,2% de
mulheres adultas e em aproximadamente 1 a 2% dos seus RN. Des-
te modo, o hipertiroidismo neonatal surge em cerca de 1:25.000 RN,
afectando ambos os sexos de forma equitativa .

A doenga resulta da passagem transplacentar de anticorpos anti-re-
ceptores da TSH (TRAb), e quanto mais elevada for a sua concentra-
¢do no 3° trimestre, maior sera a probabilidade de o RN vir a ter uma
doenga de Graves neonatal "2,

As manifestagdes clinicas no RN caraterizam-se por um atraso de
crescimento intra-uterino, prematuridade, irritabilidade, patologia car-
diaca (taquicardia, outras arritmias e insuficiéncia cardiaca), ma pro-
gressdo ponderal, bocio difuso e em alguns casos exoftalmia. Se néo
existir um tratamento atempado, os sintomas podem evoluir para um
quadro de tireotoxicose neonatal € culminar na morte "2,

Todas as criangas nascidas de maes com doenca de Graves devem
ter o doseamento de T4 livre, TSH e TRAb a nascenga ou entre o
5° e 10° dias de vida, sendo igualmente essencial que o pediatra te-
nha conhecimento do valor de TRAb materno 5. Se o RN evidenciar
manifestagdes clinicas de hipertiroidismo, confirmadas pela avaliagéo
laboratorial, deve ser iniciado tratamento com propiltiouracilo (PTU) ou
metimazol, com ou sem propanolol associado 5. Devido a casos des-
critos de hepatotoxidade associada a PTU, alguns autores preferem
utilizar o metimazol 3.

Adoenca evolui para a cura entre as 3 e as 12 semanas de vida, quan-
do os TRAb maternos desaparecem de circulag&o 345,

Elisa Galo’, Ana Cristina Monteiro’,
Pedro Flores', Ana Serrdo Neto’

Abstract

Neonatal hyperthyroidism is a rare disease that is seen in only 1 to 2%
of infants born from mothers with hyperthyroidism. It results from the
transplacental passage of maternal stimulatory TSH receptor antibody.
There are several clinical presentations that can be mistaken with some
common diseases of the newborn. Neonatal hyperthyroidism, however,
can lead to thyreotoxical crisis, which is a life threatening syndrome.
An accurate clinical history is very important, because precocious ther-
apy is the only form of treatment.

Based on this theme, the authors present the clinical case of a newborn
with the late diagnosis of neonatal hyperthyroidism.

Keywords: neonatal hyperthyroidism, neonatal Graves’ disease

Caso Clinico

Os autores reportam o caso clinico de um RN do sexo feminino, com
17 dias de vida, observado na primeira consulta de Pediatria no Hospi-
tal Cuf Descobertas (HCD).

Da histéria clinica ha a realgar uma gravidez vigiada, com diagnéstico
materno de hipertiroidismo realizado no segundo trimestre e TRAb po-
sitivos, medicada com PTU.

0 parto foi distocico (férceps), as 38 semanas, noutra Maternidade da
area de Lisboa. Apresentava indice de Apgar de 9/10, peso de 2865
g (-0.67 SDS), comprimento de 47 cm (-1.51 SDS). O exame do RN a
nascenca nao revelou alteragdes. O periodo neonatal precoce decor-
reu sem intercorréncias, tendo tido alta em D3 de vida com consulta de
Neonatologia marcada para a 3% semana de vida.

Na primeira consulta de rotina, no HCD, aos 17 dias de vida, apre-
sentava uma perda ponderal superior a 10% em relagdo ao peso de
nascencga, mucosas pouco hidratadas mas sem prega cuténea, taqui-
cardia (FC 160-180 ppm). N&o apresentava irritabilidade, hipertonia,
bocio, exoftalmia, vomitos, diarreia nem outros sinais ou sintomas. O
restante exame objetivo e neurolégico néo tinha alteragdes. A alimen-
tacé@o era com leite materno exclusivo, estando o RN aparentemente
bem adaptado.

Foi, nesse dia, internado para vigilancia clinica e realiza¢do de exames
complementares.

O exame citoldgico da urina detetou uma leucocituria (colheita por son-
da vesical: leuc-75, nitritos negativos), pelo que foi colocada a hipotese
diagnostica de pielonefrite aguda, tendo iniciado terapéutica antibiética

Correspondéncia: Ana Cristina Monteiro - ana.o.monteiro@jmellosaude.pt
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endovenosa dupla, de acordo com o protocolo do servigo. No entanto,
no 2° dia de internamento, o resultado da urocultura foi negativo, pelo
que a antibioterapia foi suspensa.

Tendo em conta a patologia materna, foi realizado o estudo da fungéo
da tiréide, que revelou valores aumentados de T3 e T4 livres, com TSH
ndo mensuravel e TRAb elevados (quadro ).

Quadro | + Evolugao dos valores da funcao da tiréide (FT4 e TSH)
e dos TRADb desde o internamento até a data de alta da
Consulta de Endocrinologia Pediatrica

D18 3.2 <0.01 272
D23 1,29 0.01 -
1 Més 0.68 0.04 -
1 Més D15 0.42 2,55 -
2 Meses 0.64 0,93 1.65
3 Meses 1,29 0.25 1,09
4 Meses 0,95 0,8 0,54

A sublinhado estéo representados os valores fora dos valores de referéncia. A cin-
zento esta representada a duragdo de terapéutica com PTU. Valores de referéncia:
TSH: 0,7-8,5 mcUl/mL; FT4: 1,09-2,02 ng/dL; TRAb: positivo >1,5 mUI/mL

Clinicamente o RN mantinha taquicardia, estava hemodinamicamente
estavel, e ndo apresentava outros sinais ou sintomas de hipertiroidis-
mo para além da ma progressao ponderal. Foi observado por Cardio-
logia Pediatrica que confirmou a existéncia de taquicardia sinusal e
realizou ecocardiograma, excluindo patologia cardiaca associada. Ndo
foi necessario iniciar terapéutica com beta-bloqueantes.

No 4° dia de internamento iniciou terapéutica com PTU na dose de 5
mg/Kg/dia, de 8/8 horas por via oral. Teve alta em D8, com recupera-
¢ao do peso de nascenga e referenciado a consulta de Endocrinologia
Pediatrica do HCD.

Adose do PTU foi sendo ajustada de acordo com os valores da fungéo
da tiréide, sem referéncia a quaisquer efeitos secundérios da medica-
¢do, nomeadamente hepatotoxicidade. N&o foi necessaria a realiza-
¢ao de ecografia da tirdide dado ndo haver evidéncia clinica de bécio.
Verificou-se uma diminuigdo progressiva dos TRAb, que desaparece-
ram da circulagdo do lactente as 12 semanas de vida, data em que
suspendeu a terapéutica. Laboratorialmente, a sua fungéo tiroideia
encontrava-se dentro dos valores normais.

Teve alta da Consulta de Endocrinologia Pediatrica as 16 semanas de
vida. Aos 6 meses mantinha uma boa evolug&o estaturo-ponderal € um
desenvolvimento psico-motor adequado.

Discussao

Na primeira consulta de Pediatria, aos 17 dias de vida, foi detetada
uma mé progressao ponderal. A respetiva avaliagdo foi orientada ini-
cialmente para as causas mais frequentes desta situagéo, como ma
adaptacé@o ao peito materno ou causas infeciosas indolentes, como
a infecgdo urinaria. O facto de a analise de urina, colhida por sonda,
ter evidenciado leucocitlria constituiu um fator de enviesamento do
raciocinio clinico, que foi direccionado para a causa infeciosa mais
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frequentemente associada a ma progressdo ponderal. No entanto, a
cultura negativa e a taquicardia persistente do RN (frequéncia cardi-
aca >140 ppm) levaram a repensar este diagnostico, equacionando a
patologia materna durante a gravidez como fator possivel de patologia
tiroideia secundéria no filho.

O RN tinha tido alta da maternidade sem ter realizado analises da
fungao tiroideia.

Tratando-se de uma doenga rara, muitas vezes desconhecida duran-
te a gestacao, ndo existem protocolos de atuagdo nas maternidades.
Como tal, € comum n&o ser efetuada avaliagdo analitica antes do 10°
dia de vida, intervalo considerado clinicamente relevante. Este estudo
laboratorial & sobretudo importante nos filhos de maes com TRAD ele-
vados no ultimo trimestre de gestagéo, pelo risco acrescido de doenca
no RN devido a passagem transplacentar destes anticorpos. * Neste
caso clinico, se tivesse sido efetuada a avaliagdo da fungéo tiroideia
ao nascimento ou nos primeiros dias de vida, a doenga poderia ter sido
detetada antes de serem evidentes manifestagdes clinicas 7.

Apds a confirmagao laboratorial do diagnostico, e face a clinica, foi insti-
tuida terapéutica especifica com PTU, tendo-se verificado o desapareci-
mento da taquicardia e a recuperacéo gradual do peso, condizentes com
um estado eutiroideu. O PTU permitiu que o RN ficasse assintomatico
em poucos dias, sem reacgdes adversas. Se a doenga seguisse a sua
evolugdo natural o lactente ficaria em risco de tireotoxicose.

O acompanhamento posterior em consulta de endocrinologia pe-
diatrica foi importante para ajustar a dose do PTU de acordo com a
avaliagdo da fungao tiroideia até ao valor negativo dos TRAb, 0 que
aconteceu as 12 semanas de vida.

Neste caso clinico, os autores salientam a importancia de valorizar a
informag&o clinica relevante sobre patologia materna e da gestagéo,
as quais podem fazer repensar diagnosticos no RN. Por outro lado,
esta patologia suscita mais uma vez a importancia do dialogo inter-
disciplinar.

E igualmente importante, na opinido dos autores, que os protocolos de
actuacao para os filhos de mée com doenga de Graves preconizem a
determinagéo da fungéo tiroideia do RN antes da alta da maternidade,
bem como o conhecimento do valor de TRAb materno, para eventual
pesquisa de TRAb no sangue do RN. Esta avaliagdo deve preceder
a referenciagdo do RN para consulta de endocrinologia, prevenindo
assim riscos para a saude dos lactentes.
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Precocious Puberty — clinical approach

Resumo

Puberdade precoce é um termo geral que inclui situages patoldgicas,
assim como variantes do normal. E importante determinar a causa espe-
cifica de forma a estabelecer uma adequada estratégia de seguimento.
A maturacao sexual precoce é causadora de grande ansiedade aos
pais e criangas, e a sua abordagem deve ter em atencéo a avaliagéo
das implicagdes psicossociais.

Este protocolo tem como objetivo fazer uma abordagem préatica da
Puberdade Precoce, definindo a investigagdo necessaria para cada
diagndstico especifico, assim como o respetivo seguimento e identifi-
car as situagdes em que é mandatario a referenciagdo a Consulta de
Endocrinologia Pediatrica.

Palavras-chave: desenvolvimento pubertario, puberdade precoce.

Definigoes

A puberdade é uma sequéncia complexa de eventos bioldgicos que le-
vam & aquisicéo plena da capacidade reprodutiva’. A puberdade preco-
ce (PP) define-se pelo aparecimento de caracteres sexuais secundarios
antes dos 8 anos no sexo feminino e dos 9 anos no sexo masculino®®,

Etiologia

A puberdade precoce pode ser de causa central (PPC), por ativagéo
precoce do eixo hipotalamo-hipéfise-génadas com produgéo de gona-
dotrofinas e caracteriza-se por ser uma puberdade normal mas que
ocorre anormalmente cedo. A PPC pode ser desencadeada por varias
causas nomeadamente neurogénicas ou ser idiopatica. No sexo femi-
nino a forma idiopatica ocorre em cerca de 95% dos casos, no sexo
masculino, pelo contrario mais de 90% dos casos sdo secundarios a
um processo organico. A puberdade precoce pode também ser pe-
riférica (PPP), por aumento da secrecé@o de esteroides sexuais pela
supra-renal ou génadas?3+.

Histéria clinica

Na anamnese ¢é fundamental caracterizar a idade de inicio dos sinais
pubertarios, os sintomas de doengas gerais (vémitos, cefaleias, distir-
bios visuais e outros sintomas neurologicos) € a utilizagdo de farma-
cos. Na histéria familiar € importante identificar a idade da puberdade
dos pais e irm&os (idade da menarca no sexo feminino e idade em que
comegaram a fazer a barba no sexo masculino), para além da pesqui-
sa de doengas familiares como Hiperplasia congénita da supra-renal 2.
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Abstract

Precocious puberty is a general term encompassing pathologic situa-
tions, as well as normal variants. It is important to be able to determine
the specific cause in order to formulate an appropriate management
plan.

Early sexual maturation causes great of anxiety to both parents and
children, and management should address psycho-social implications.
This protocol aims to make a practical approach to precocious puberty,
defining the investigations needed to diagnose specific conditions, as
well as their follow-up and criteria for referencing to a Paediatric Endo-
crinology clinic.

Keywords: puberty development, precocious puberty.

No exame objetivo, para além da avaliagdo do peso, estatura e velo-
cidade de crescimento, devem ser pesquisados sinais de hiperandro-
genismo, tais como: pele e cabelo oleoso, acne, odor das glandulas
apdcrinas, distribuicdo do pelo corporal, aumento do pénis ou clitdris,
voz grave, labilidade emocional e problemas comportamentais. Os ca-
racteres sexuais secundarios devem ser classificados de acordo com os
Estadios de Tanner. Deve ser também realizado o exame neurolégico .

Exames complementares de diagnéstico

Em relacdo aos exames laboratoriais, 0s niveis de hormona luteinizante
(LH), hormona foliculo-estimulante (FSH) e eventualmente a sua resposta
ao teste GnRH (doseamento da LH e FSH 20 e 60 minutos ap6s injegéo
de Hormona libertadora de gonadotropinas -GnRH), gold standard, permi-
tirdo distinguir PPC da PPP. De acordo com a hipétese diagnéstica mais
provavel, podemos incluir outros doseamentos: estradiol (pré pubere < 20
pg/dl e plbere 20-400 pg/dl), testosterona (pré pubere < 30 ng/dl; pibere
30-800 ng/dl), somatomedina (IGF1), hormona estimulante da tiréide ou
tirotrofina (TSH), tiroxina livre (FT4), 17-hidroxiprogesterona basal, sulfato
de dehidroepiandrosterona (DHEA-S), A 4-androstenediona e resposta
a prova Synacthen® (ACTH de sintese), para estudo da forma mais fre-
quente de PPP - forma néo classica de HCSR) .

A determinagéo da Idade Ossea (10), através da radiografia da mao
e do punho é de extrema importancia. A ecografia pélvica/testicular
permite diagnosticar algumas causas de PP 4,

O meio mais sensivel para diagnosticar lesdes do Sistema nervoso
central ¢ a Ressonancia magnética cranio-encefélica (RMN-CE), e

2Unidade de Endocrinologia Pediatrica, Hospital Dona Estefania, Centro Hospitalar Lisboa Central
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deve ser realizado em todos os casos de PPC no sexo masculinoeno  Noquadro 1 (pp. 38) estabelecem-se os diagndsticos diferenciais de PP,
sexo feminino se a idade for inferior a 6 anos, alteragdes neuroldgicas  relacionando as diferentes causas com os resultados laboratoriais e a
ou rapida progressao da puberdade %°. proposta de seguimento ou referenciagéo para Consulta Especializada.

Quadro 1« Abordagem etiolégica da PP, resultados laboratoriais e seguimento.

CONCORDANGIA ESTADIOS PUBERTARIOS = SURTO CRESCIMENTO |
Sim Nao
— Tel : Ad
e elarca renarca
| PP Central | | PP Periférica | ‘ Listepie ‘ e
DIAGNOSTICOS
- Idiopatica - HCSR - Telarca Precoce - Pubarca
- Organica - 5, McCuns- - Varante de pracocs isolada
o Tumores Albright Telarca -HCSR
intracranianos - Testoloxicose - 5. Cushing
o Mallormactes - Tumor SR - 50P0Q
o Lesdes - Tumar ovarno f
vascularas testicula
o Infeccies SNC - Quisto auldnamo
o TCE OVaric
EXAMES COMPLEMENTARES DE DIAGNASTICO
-E2a T () -E2eT (1) Telarca Precoce: Pubareca precoce
- LH & FSH basais - LH & FSH basais - WC (W), 10 (W) isolada:
) (N 1) - Eco pélvica: pré- -DHEA-S ()
- Prova GnRH: 1 - Prova GnRH: | plbere - Teslostlarona,
LH = FSH LH & F5H androstansdiona,
- eveniual RMM- - 10 avangada 17-OHP (M)
CE Vigilancia
- 10 avangada clinica + 10 de
- Ecografia pélvica AldM ats
Referenciar a e it
Referenciar a Consulta de Variante Telarca: Vigildneia
Consulta de Endocrinalogia -VC (1) 1D elinica + 10 de
Endocrinologia Pedistrica - Eco pélviea: 3/3M ou BIEM
Pediatrica avarios de
dimensies T,
foliculos
-FSHeLH (1)
Referenciar a
Consulta de
Endocrinologia
Pediatrica
Abreviaturas:
PP — puberdada pracoca, PPC — pubardads precoce central, PPP — puberdada pracoca perifénca, HCSR — hipamlasia
canganta da supra-nenal. Wi — waloodada de crascimenta, LH — hormaona luisiremanta, FSH - harmana faliculo-estmulands,
IgF1 — somatamading, 10 - idade dssea, SR - supra-nenal, E2 - astradial, T - testostarana, SN - sislema enoso contral,
TCE = waumabsmo crinio-encefilios, SOF = sindrome owiric poliquistico, N = normal, OHEA-S = sulfaio de
dahidroaplandrostarona, 17-0HP — 1 T-hidroxiprogastarona
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Infe¢coes por VSR: Casuistica de 10 anos de um Servigo de Cuidados Intensivos

Pediatricos

RSV infections in the Intensive Pediatric Care Unit: 10 years of admissions

Resumo

Introdugao: O virus sincicial respiratorio (VSR) € o principal agente
de infe¢do respiratéria das vias aéreas inferiores (IRVAI) na infancia.
Estima-se que 1-1,6 em 1000 criangas requerem internamento em
cuidados intensivos na Europa ocidental. Foi objetivo caraterizar as
admissodes por IRVAI a VSR num Servigo de Cuidados Intensivos Pe-
diatricos, avaliar o tratamento e evolugéo.

Material e métodos: Estudo observacional analitico, cujo método de
colheita foi retrospetivo. Critérios de inclusdo: diagnostico de IRVAI
(bronquiclite aguda, pneumonia) na admisséo, isolamento de VSR no
aspirado da nasofaringe ou aspirado brénquico. Foram constituidos
dois periodos, de acordo com o ano de admiss&o (A: 2005-2009 e B:
2010-2014) e nestes compararam-se: varidveis demogréficas, fatores
de risco para maior gravidade, imunoprofilaxia prévia, infegdo da co-
munidade/nosocomial, apresentagao clinica, laboratorial, tratamento e
evolugéo.

Resultados: Foram internadas 95 criangas com IRVAI a VSR (periodo
A: 43 e B: 52), correspondentes a 4,7% das admissdes médicas no
mesmo periodo. Sessenta e quatro (67%) tinham menos de 3 meses
de idade e 87 (92%) menos de 12 meses. Vinte e cinco (26%) cons-
tituiam grupos de alto risco para doenga grave. Das 9 com critério
para imunoprofilaxia, 2 receberam palivizumab (1 em cada periodo).
O diagnéstico mais comum foi bronquiclite aguda (76%). Necessita-
ram de suporte ventilatério 60%, verificando-se um aumento no uso
de ventilagdo nao invasiva (VNI) no periodo B (p= 0,02). QOito (8%)
necessitaram de suporte cardiovascular. O soro salino hiperténico foi
utilizado apenas no periodo B (p= 0,001). Foi realizada cinesiterapia
em 37, em 86% por atelectasia. Apresentaram complicagdes 42%, so-
bretudo atelectasia. N&o se verificaram obitos ou readmissdes.
Concluséo: N&o houve diferenga nos dois periodos, a excegéo do au-
mento no uso de VNI. Apesar de um quarto apresentar alto risco para
doenga grave, a evolugao foi favoravel. A profilaxia com palivizumab foi
realizada numa minoria das criangas com indicagéo.

Palavras-chave: virus sincicial respiratorio, cuidados intensivos pedi-
atricos, infegéo respiratoria, crianga.

Introdugéao

O virus sincicial respiratério (VSR) é o principal agente de infegao
respiratoria das vias aéreas inferiores (IRVAI) na infancia'2. Estima-se
que 1 a 1,6 em 1000 criangas requerem internamento em cuidados
intensivos na Europa ocidental®*4. A IRVAI a VSR é a causa mais fre-
quente de internamento para suporte ventilatorio ndo eletivo em cuida-
dos intensivos pediatricos no periodo de inverno®®.

Carolina Faria’, Céndida Cancelinha’,
Dora Martins’, Andrea Dias’, Graga Rocha?

Abstract

Background: Respiratory syncytial virus (RSV) is the main respiratory
agent of lower respiratory tract infections (LRTI) in young children. Pe-
diatric intensive care admission rate is estimated to be 1-1.6 per 1000
in Western Europe. Objectives were to describe PICU admissions for
RSV LRTI, analyze treatment and outcome.

Methods: Analytical observational study, with retrospective data collec-
tion. Inclusion criteria: RSV LRTI (bronchiolitis, pneumonia) on PICU
admission, RSV detection on nasopharyngeal aspirate or bronchial
alveolar lavage. Two periods were created according to the year of ad-
mission (A: 2005-2009 and B: 2010-2014). Demographics, risk factors
for severe infection, RSV prophylaxis, community/ nosocomial infec-
tion, clinical and laboratory data, treatment and outcome were compa-
red in these groups.

Results: 95 children were admitted with RSV LRTI (period A: 43;
period B: 52), accounting for 4.7% of all PICU medical admissions.
Sixty-seven (67%) had less than 3 months and 87 (92%) less than 12
months. Twenty-five (26%) belonged to a high-risk group for severe
disease. Nine patients meet criteria for RSV prophylaxis, of which 2 re-
ceived palivizumab (1 in each period). Main diagnosis was bronchiolitis
(76%). Mechanical ventilation was required in 60%, with increase in
non-invasive ventilation (NIV) in period B (p= 0,02). Eight patients (8%)
needed inotropic support. Nebulized hypertonic saline was only used
in period B (p=0,001). Chest physiotherapy was used in 37, in 86% by
atelectasis. Forty percent developed complications, mostly atelectasis.
There were no deaths or readmissions.

Conclusion: Our study showed an increase in NIV use, without other
differences between periods. Despite high-risk for severe RSV LRTl in
a quarter of children, outcome was favorable. Palivizumab prophylaxis
was performed in a minority of children with clinical indication.

Keywords: respiratory syncytial virus, pediatric intensive care, respira-
tory tract infection, child.

Varios estudos identificaram a historia de prematuridade, cardiopatia
congénita, doenga pulmonar cronica, doenga neuromuscular grave e
imunodeficiéncia como fatores de risco significativo para IRVAI gra-
ve™ . Nestes grupos de alto risco é recomendada administragéo de
anticorpo monoclonal anti-VSR (palivizumab)'.
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Foi objetivo deste estudo caraterizar as criangas admitidas em cui-
dados intensivos por IRVAI a VSR, analisar a terapéutica e evolugao
no internamento. Secundariamente foram averiguados fatores de risco
para maior gravidade e administragao prévia de imunoprofilaxia.

Material e métodos

Foi efetuado um estudo observacional analitico, em que a colheita de
dados foi retrospetiva. O estudo decorreu num servigo de cuidados
intensivos (CIPE) de um hospital pediatrico de nivel lll, que é referén-
cia para a Regido Centro do pais. Foram incluidas todas as criangas
admitidas por IRVAI a VSR durante um periodo de dez anos (janeiro
de 2005 a dezembro de 2014).

Os critérios de inclus@o foram: diagndstico de bronquiolite aguda ou
pneumonia na admisséo e identificagdo do VSR nas secregbes da
nasofaringe ou aspirado bronquico por imunofluorescéncia direta ou
reag@o em cadeia de polimerase (PCR). Por politica institucional hos-
pitalar, desde 2011, todos os recém-nascidos com necessidade de in-
ternamento superior a 48 horas sao internados no CIPE.

Foram considerados grupos de alto risco para doenca grave: idade ges-
tacional <34 semanas, cardiopatia congénita hemodinamicamente signifi-
cativa (CHS), displasia broncopulmonar (DBP), doenga pulmonar crénica
com necessidade de tratamento nos 6 meses anteriores a estagdo do
VSR, doenga neuromuscular com compromisso respiratério, imunodefi-
ciéncia e trissomia 21. Definiu-se indicagéo para administragdo de pali-
vizumab de acordo com a norma da Diregéo-Geral da Satde (DGS) em
vigor (2013, atualizada em 2015)", que inclui: lactentes com < 9 meses
e idade gestacional < 28 semanas; lactentes com < 12 meses com DBP
moderada-grave (critérios do National Institutes of Health Consensus de
2005); criangas com < 24 meses e CHS, hipertensao pulmonar modera-
da a severa, doenga pulmonar crénica, doenga neuromuscular ou imuno-
deficiéncia grave.

Ainfeg&o foi definida como nosocomial quando o inicio do quadro ocor-
reu 48 horas apos admiss&o hospitalar ou nos 7 dias posteriores a alta.
Através da consulta de processos clinicos e da base de dados do ser-
vigo foram colhidas as seguintes variaveis: ano de admiss&o, idade,
género, fatores de risco para maior gravidade, imunoprofilaxia prévia,
infecdo da comunidade/nosocomial, apresentagéo clinica e laborato-
rial, tempo entre o inicio da doenca e a admissdo no CIPE, utilizagdo
de transporte inter-hospitalar especializado pediatrico, motivo de ad-
missdo, ocorréncia de complicagdes e terapéutica realizada. Foram
constituidos dois periodos de acordo com o ano de admissao: periodo
Ade 2005 a 2009 e periodo B de 2010 a 2014, e nestes comparam-se
as variaveis referidas acima descritas.

A andlise estatistica dos dados foi efetuada com recurso ao Statistical
Package for the Social Science®, verséo 19. A caraterizacéo da popula-
¢éo foi feita pelo calculo de medidas de tendéncia central e de dispers&o
para variaveis quantitativas e pela determinagao de frequéncias absolu-
tas e relativas para varidveis qualitativas. Na comparagéo de variaveis
nominais e ordinais ou quantitativas sem distribuigéo normal foi utilizado
o teste de Mann-Whitney. Para comparar variaveis nominais foram utili-
zados os testes de qui-quadrado ou exato de Fisher, de acordo com as
regras de Cochrane. Foi considerado um nivel de significancia de 5%.
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Resultados

Durante o periodo de estudo foram admitidas 95 criangas com IRVAI
a VSR, correspondentes a 5% das admissdes médicas em cuidados
intensivos no mesmo periodo. A distribuigdo anual foi variavel, com
minimo de 6 e maximo de 17 casos (mediana de 9,5). A maioria das
admissdes ocorreu entre dezembro e margo (94%), com pico em janei-
ro-fevereiro (66%) - Figura .

admissdes

N

Figura | » Distribuicdo mensal das admissées por IRVAI a VSR num
Servigo de Cuidados Intensivos Pediatricos entre 2005 e 2014.

Cinquenta e seis criangas eram do género masculino (59%). A media-
na da idade gestacional foi de 37 semanas (AlQ: 35-39) e a mediana
da idade cronoldgica de 1,6 meses (AIQ: 0,7-4,2). Sessenta e quatro
(67%) tinham menos de 3 meses e 87 (92%) menos de 12 meses. A
Tabela 1 resume as carateristicas demograficas.

A mediana do tempo entre o inicio da doenca e a admiss&o no CIPE
foi de 3 dias (AIQ: 2-4). Quarenta e nove (52%) foram transferidos de
outros hospitais ou maternidades. O transporte inter-hospitalar espe-
cializado pediatrico foi ativado em 48 e foi feita uma transferéncia por
helicoptero.

Em doze casos (13%) considerou-se que a infegao teve origem noso-
comial, incluindo 3 recém-nascidos. Em 76% o diagnéstico foi bron-
quiolite aguda e as restantes tinham pneumonia associada. Os moti-
vos de admiss&o mais frequentes foram dificuldade respiratoria grave
(51%) e apneia-hipopneia (34%) - Tabela 2.

Vinte e cinco criangas (26%) apresentavam alto risco para doenca gra-
ve - Tabela 2. Nove tinham indicagao para imunoprofilaxia (prematuri-
dade: 2, CHS: 4, doenga pulmonar cronica: 2, doenga neuromuscular;
1). Foi administrada imunoglobulina em duas criangas e uma delas
iniciou quadro de infegdo a VSR menos de uma semana apds a pri-
meira dose.

Verificou-se coinfegéo viral em 7 criangas (7%), tendo sido identifica-
dos os seguintes agentes: virus influenza A (4), adenovirus (1), coro-
navirus (1), metapneumovirus (1). Analiticamente, apresentavam leu-
cocitose 32% (25/78) e leucopenia 14% (11/78). Amediana da proteina
C reativa foi de 39 mg/L (AIQ: 20-78).

Durante o internamento, 60% das criangas (57/95) necessitaram de ven-
tilagdo mecanica. A duragdo mediana de ventilagdo foi de 3 dias (AlQ:
1-5; intervalo 0,1-19). A ventilagdo n&o invasiva (VNI) foi usada como
suporte ventilatério inicial em 28 criangas e na sequéncia de ventilagao
mecanica em 6. Em 39% (22/57) a VNI foi a Unica estratégia ventilatéria
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Tabela 1 « Caraterizagdo demografica das criangas admitidas no Servico de Cuidados Intensivos por IRVAI

a VSR
Carateristica Total Periodo A Periodo B Valor p
n=95 n=43 n=52

Género masculino, n (%) 56 (59) 27 (63) 29 (56) 0,489%
Idade gestacional <37 sem, n (%) 39 (41) 19 (44) 20 (39) 0,572°
Idade gestacional, Med (AlQ), sem 37 (35-39) 36 (34-39) 37,5 (35-39) 0,265¢
Peso de nascimento, Med (AIQ), g 2808 (2335-3354) | 2670 (2195-3197) | 2920 (2390-3385) |0,232°
Idade, Med (AlQ), meses 1,6 (0,7-4,2) 1,7 (0,9-4,5) 1,3 (0,6-4,1) 0,260°
Grupo etario, n (%)

< 28 dias 30 (32) 11 (26) 19 (37)

[29 dias-3 meses[ 34 (36) 16 (37) 18 (35)

[3-6 meses[ 12 (13) 7 (16) 5(10)

[6-12 meses[ 11 (12) 4(9) 7 (14)

> 12 meses 8 (8) 5(12) 3 (6)

g- gramas; IRVAI- infecdes respiratdrias das vias aéreas inferiores; sem- semanas; VSR- virus sincicial respiratério. AIQ- amplitude
interquartil; Med- mediana. *teste de Mann-Whitney U, *teste qui-quadrado.

Tabela 2 « Caraterizagdo da amostra e motivos de internamento das criangcas admitidas no Servigo de
Cuidados Intensivos por IRVAI a VSR

Diagnastico Total Periodo A Periodo B VA
n=95 n=43 n=52
Bronquiolite, n (%) 72 (8) 32 (74) 40 (77)
Pneumonia, n (%) 23 (24) 11 (26) 12 (23)
Dia de doenga, Med (AIQ) 3 (2-4) 3(2-3) 3 (2-4) 0,310°
Motivo de admissao, n (%)
Apneia-hipopneia recorrente 32 (34) 16 (37) 16 (31)
Dificuldade respiratéria grave 48 (51) 22 (51) 26 (50)
- necessidade suporte ventilatério 23 (24) 11 (26) 12 (23)
Hiponatrémia grave 4 (4) 0 4 (8)*
Insuficiéncia cardiaca 3(3) 1(2) 2(4)
Paragem cardiopulmonar 2(2) 1(2) 1(2)
SDRA 2(2) 1(2) 1(2)
Hipertensédo pulmonar 2 (2) 0 2 (4)
Idade 2(2) 2 (5) 0
Fator de risco, n (%) 25 (26) 12 (28) 13 (25) 0,749"
Idade gestacional <34 sem 14 (15) 8 (19) 6(12)
CHS 7(7) 4(9) 3(6)
DBP 4(4) 1(2) 3 (6)
Outra doenga pulmonar crénica 2(2) 1(2) 1(2)
Doenca neuromuscular 2 (2) 1(2) 1(2)
Trissomia 21 2(2) 1(2) 1(2)
> 1 fator de risco 6 (6) 3(7) 3(6)

CHS- cardiopatia hemodinamicamente significativa; DBP- displasia broncopulmonar; IRVAI- infecdes respiratérias das vias aéreas

inferiores; sem- semanas; SDRA:

117 mmol/L, convulsdes em 3 destes 4 lactentes. AlQ- amplitu:

quadrado.

- sindrome de dificuldade reSé)lratéria aguda; VSR- virus sincicial respiratorio. * Na* sérico 105-

e interquartil; Med-mediana; ¢ teste de Mann-Whitney U, " teste qui-

- Tabela 3. Entre os ventilados, 30% eram recém-nascidos (17/57), 49%
prematuros (28/57) e 35% pertenciam a grupo de alto risco (20/57). Oito
criancas (8/95, 8%) necessitaram de suporte cardiovascular (mediana:
1,5 dias, AlQ: 0,6-3,5). A cinesiterapia respiratoria foi instituida em 37
criangas, em 86% por atelectasia e nas restantes pelo grande traba-
Iho respiratério e secregdes abundantes (mediana da idade: 1,5 meses,
AlQ: 0,8-2). Foi realizado tratamento com oseltamivir nas 2 criangas com
coinfecgdo VSR/HIN1. Uma delas desenvolveu hipertens&o pulmonar
com necessidade de Oxido nitrico, com boa evolugao.

Pertenciam ao periodo A 43 criangas e 52 ao periodo B. Nao foram
encontradas diferengas significativas entre os periodos relativamente
a idade ou fatores de risco para maior gravidade (Tabelas 1 e 2). No
periodo A a infegdo por VSR nosocomial foi mais frequente (A: 26% vs
B: 2%). As coinfegdes foram mais frequentes no periodo B [A: 2% vs
B: 12%; p= 0,067, teste exato de Fisher]. A hipertensdo pulmonar e a

hiponatrémia constituiram motivo de internamento no periodo B, sem
diferenga nos restantes motivos em ambos os periodos - Tabela 2.

A VNI foi usada mais frequentemente no periodo B (A: 23% vs B:
46%; p= 0,02, qui-quadrado), sem diferenga na durag@o do suporte
ventilatorio. O soro salino hiperténico foi utilizado apenas no periodo
B (B: 21%; p= 0,001, qui-quadrado). Encontramos um aumento néo
significativo no uso de adrenalina nebulizada no periodo B (p= 0,098).
Né&o foram encontradas diferengas significativas noutros suportes ou
tratamentos - ver Tabela 3. A mediana do tempo de internamento foi de
4 dias no periodo A e de 5 dias no B (p= 0,002, Mann-Whitney). Duas
criangas do periodo B com coinfecgdo evoluiram para sindrome de
dificuldade respiratdria aguda (SDRA) durante o internamento.

Né&o se verificaram 6bitos, sequelas na alta ou readmissdes no periodo
de estudo. A Tabela 3 descreve o tratamento e evolugéo do interna-
mento das criangas nos dois periodos.
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Tabela 3 « Tratamento e evolugao clinica das criangas admitidas no Servigo de Cuidados Intensivos por IRVAl a VSR

Evolugio Total Periodo A Periodo B Valor p
n=95 n=43 n= 52

Complicagdes, n (n admiss&o)

Doentes 40 (29) 16 (13) 24 (16) 0,379°

Atelectasia 36 (25) 14 (11) 22 (14)

SDRA 4(2) 1(1) 3(1)*

Paragem cardiopulmonar 2 (2) 1(1) 1(1)

Hipertens&o pulmonar 2(2) 0 2(2)
Morte, n (%) 0 0 0
Duragao internamento, Med (AIQ), dias 5 (3-5) 4 (3-6) 5,5 (4-9) 0,002¢
Tratamento
Ventilagdo mecanica

Duragéo total, Med (AIQ), dias 3 (1-5) 2(1,5-4) 3(0,9-6,3) 0,485¢

Ventilag&o invasiva, n (%) 35 (37) 20 (47) 15 (29) 0,076"

VNI, n (%) 34 (36) 10 (23) 24 (46) 0,02°
Inotrépico, n (%) 8 (8) 6 (14) 2(4) 0,135*
Broncodilatador, n (%) 47 (49) 23 (53) 24 (46) 0,477"
Adrenalina nebulizada, n (%) 18 (19) 5(12) 13 (25) 0,098
Soro hiperténico, n (%) 11 (12) 0 11 (21) 0,001*
Cinesiterapia respiratéria, n (%) 37 (39) 14 (33) 23 (44) 0,2467
Antibiético, n (%) 76 (80) 36 (84) 40 (77) 0,410°

SDRA- sindrome de dificuldade respiratéria aguda; VNI- ventilagdo néo invasiva. *os 2 doentes que desenvolveram SDRA no internamento
tinham coinfecdo a H1N1 e Coronavirus. AIQ- amplitude interquartil; *teste Mann-Whitney U, “teste qui-quadrado, *teste exato de Fisher.

Discussao e conclusodes

A frequéncia das admisses em cuidados intensivos por infegao res-
piratoria baixa a VSR seguiu o padrdo de sazonalidade dos paises
temperados do hemisfério norte. A maioria das criangas tinha idade
inferior a 3 meses, era de termo e ndo apresentava fatores de risco
para maior gravidade, de acordo com o descrito na literatura®®.

O VSR é um dos principais agentes de infe¢do nosocomial durante a
época epidémica'”. Nos ultimos anos a detegdo do VSR foi maioritaria-
mente realizada por técnica PCR para multiplos virus (PCR multiplex),
podendo esta alteragéo justificar o aumento de deteg&o de coinfegdes.
A profilaxia com palivizumab foi realizada em duas das nove crian-
¢as com indicag&o. Em duas o palivizumab ndo foi usado porque o
diagnostico ocorreu durante o internamento (atrofia espinhal anterior,
CHS). Verificou-se incumprimento da norma da DGS em cinco (CHS 3,
doenga pulmonar cronica 2). As criangas com CHS admitidas antes da
emissdo da norma estavam incluidas nas Circular informativa da DGS
em vigor'®'® o que ndo se verificava com as criangas com doenga
pulmonar (2). Das duas criangas prematuras alvo de profilaxia, uma
desenvolveu IRVAI a VSR antes da aquisi¢do de concentragdes prote-
toras do anticorpo. Um estudo multicéntrico randomizado duplamente
cego mostrou que o palivizumab reduz a incidéncia de hospitalizagéo
em 39 a 78%?. A evidéncia mais recente continua a recomendar o seu
uso nos grupos de alto risco?'.

O pilar do tratamento da infegéo respiratdria baixa a VSR é a manuten-
céo de oxigenagdo adequada®. As criangas com hipoxémia refratéria
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ao oxigénio suplementar, dificuldade respiratoria persistente ou insu-
ficiéncia respiratria necessitam de suporte ventilatério. Neste estudo
foi observado um aumento significativo no uso de VNI no periodo B.
O recurso a VNI foi acompanhado por redugéo no uso de ventilagéo
convencional, conforme descrito noutros estudos®?, sem aumento de
complicagdes. Um niimero significativo de criangas ventiladas (69%)
ndo apresentava fatores de risco para gravidade.

Foram utilizados broncodilatadores em 50% dos casos, adrenalina ne-
bulizada em 19% e soro salino hiperténico nebulizado em 12% pela
gravidade clinica da infecéo. Em relagé&o aos broncodilatadores, a Aca-
demia Americana de Pediatria? refere: “grande variabilidade no dese-
nho dos estudos” e “habitual exclusdo das criangas com doenga grave
ou insuficiéncia respiratéria’, afirmando que as normas ndo podem ser
generalizadas para estes casos”. Encontramos um aumento no uso de
adrenalina nebulizada no periodo B, de acordo com revisées da Co-
chrane que mostram beneficio clinico a curto prazo®. A cinesiterapia
respiratéria foi utilizada em 39% das criangas, maioritariamente por
atelectasia. A evidéncia cientifica mostra que a capacidade de deso-
bstrugéo da via aérea e a prevengao/ tratamento de atelectasias esta
associada a melhoria clinica?. A maioria das criangas (80%) recebeu
antibiéticos. Em cuidados intensivos a decisao de néo iniciar antibioti-
co é dificil porque até 40% das criangas que requerem suporte venti-
latério apresentam coinfegao/pneumonia bacteriana concomitante 2%,
Apesar de um quarto das criangas apresentar fatores de alto risco para
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gravidade, a evolug&o clinica foi favoravel, sem ocorréncia de ébitos
ou presenga de complicagdes. A diferenga na duragéo do internamento
nos dois periodos esteve relacionada com alteragdes na politica insti-
tucional de admiss&o dos recém-nascidos.

As principais limitagbes deste estudo foram ser retrospetivo, a inexis-
téncia de sistemas de classificagdo internacionais validados ou crité-
rios consensuais para admissdo em cuidados intensivos? e a ndo se-
rotipagem do VSR. A viruléncia dos subtipos de VSR poderia explicar
a disparidade nas admissdes anuais.

Em conclus&o, nao houve diferenga nos dois periodos, a excegdo do
aumento no uso de VNI. O avango das técnicas de suporte respiraté-
rio tem permitido uma melhoria nos cuidados a estas criancas e uma
evolugdo favoravel mesmo na presenga de fatores de risco. O palivi-
zumab tem uma ag&o importante na melhoria da morbilidade e taxa
de internamento em criangas inseridas em grupos de risco. Reforga-
-se a necessidade da sua administragéo, com inicio antes do periodo
epidémico.
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Celulite pré-septal e orbitaria. Casuistica de 14 anos do Servigo de Pediatria de um

Hospital nivel dois

Pre-septal and orbital cellulitis . A fourteen year review of hospitalized children

in a secondary hospital

Resumo

Introducgao: A celulite pré-septal (CPS) e a celulite orbitaria (CO) cor-
respondem a infegdo das estruturas anteriores ou posteriores ao septo
orbitario, respetivamente. A distingéo entre ambas pode ser dificil mas
€ importante, estando a CO associada a maior morbilidade e mortali-
dade.

Objetivo: Caracterizar os casos de CPS e CO internados no Servigo
de Pediatria de um hospital nivel dois.

Material e métodos: Estudo descritivo e retrospetivo dos casos de
CPS e CO internados entre janeiro de 2000 e dezembro de 2013.
Resultados: Identificaram-se 144 casos: 137 CPS (95%) e sete CO
(5%). Arazéo sexo feminino:masculino foi de 1,25:1.Verificou-se ligeiro
predominio dos casos no inverno (31%) e primavera (28%); 73% das
criangas tinham idade <5 anos. A média de idades divergiu de acordo
com a patologia: trés anos e oito meses nas CPS e oito anos e dez
meses nas CO. As infegdes das vias aéreas superiores (IVAS) verifi-
caram-se em 33% e as lesdes cutaneas em 31% dos doentes com
CPS; a sinusite foi responsavel por 43% das CO. As principais mani-
festacdes foram sinais inflamatérios periorbitarios. Realizou-se estudo
analitico em 86% dos doentes e tomografia computorizada craniana
(TC) em 17%. A duragdo média do internamento foi de cinco e oito dias
na CPS e CO, respetivamente. Instituiu-se antibiético endovenoso em
99% das criangas, tendo sido a amoxicilina com &cido clavulanico o
mais usado (33%).

Comentarios: A CPS é mais frequente e a CO potencialmente mais
grave. Todos os casos evoluiram sem sequelas, 97% apenas com tra-
tamento médico.

Palavras-chave: celulite orbitaria; celulite periorbitaria; celulite pré-
-septal

Introducao

A celulite da regido orbitaria pode apresentar-se sob a forma de celu-
lite pré-septal (CPS) ou orbitaria (CO). Estas podem ser clinicamente
semelhantes, mas afetam locais anatémicos diferentes e estéo asso-
ciadas a frequéncia, morbilidade e mortalidade muito distintas. "?

A CPS, que consiste na infe¢éo dos tecidos moles localizados anterior-
mente ao septo orbitério (fina Iamina que se estende do periosteo da
orbita até a placa tarsal e forma o limite anterior do compartimento orbita-
rio), & a mais frequente e raramente esta associada a complicagdes. 23
A infecdo dos musculos e tecido adiposo localizados posteriormente
ao septo orbitario (sem envolvimento do globo ocular) denomina-se
por CO e esta associada a maior taxa de complicagdes, podendo le-

Angela Almeida ', Maria Miguel Almiro?,

Ana Ratola ', Raquel Zenha ?, Sofia Figueiredo ?, Elsa Hipdlito?, Maria Manuel Flores 2

Abstract

Background: Preseptal cellulitis (PSC) and orbital cellulitis (OC) are
infections of the structures localized anterior or posterior to the orbital
septum, respectively. Differentiation between PSC and OC is often dif-
ficult but extremely important due to the high morbidity and mortality
associated with the latter.

Aim: To analyse the cases of orbital and preseptal cellulitis admitted to
the paediatric department.

Material and methods: Retrospective study of patients admitted be-
tween january 2000 and december 2013 to the paediatric department
under the diagnosis of preseptal or orbital cellulitis.

Results: Our study identified 144 cases: 137 cases of PSC (95%)
and seven cases of OC (5%). The female:male ratio was 1,25:1. Most
cases of PSC and OC occurred in winter (31%) and spring (28%) and
in under five-year-old children (73%). The mean age differed according
to the pathology: three years and eight months for PSC and eight years
and ten months for OC. Upper respiratory infection and skin lesions
were present in 33% and 31% of the cases of PSC, respectively. Sinus-
itis was responsible for 43% the cases of OC. Periorbital inflammatory
signals were the main manifestations. Analytic tests were performed in
86% of patients and cranial computed tomography (CT) in 17%. The
average length of stay in hospital was five days for PSC and eight days
for OC. Intravenous antibiotics was used in 99% of the children and in
most cases (33%) the selected antibiotic was amoxicillin-clavulanate.
Comments: PSC is more common and OC is potentially more serious.
All cases recovered without sequelae, 97% only with medical treat-
ment.

Keywords: orbital cellulitis; paediatrics; periorbital cellulitis; pre-septal
cellulitis.

var a cegueira em 11 a 13% dos doentes e a@ morte em 1% a 2% dos
casos .

ATomografia Computorizada (TC) com contraste das orbitas e seios peri-
nasais € importante tanto no diagnéstico diferencial entre estas duas en-
tidades como na detegéo de complicagdes e esta indicada nos seguintes
casos: sinais ou sintomas que apontem para envolvimento pés-septal ou
incapacidade de avaliagéo; presumivel CPS com edema palpebral marca-
do, febre e leucocitose; sinais de atingimento do SNC; auséncia de melho-
ria apos 24 a 48 horas de antibioterapia adequada. %

Os principais microorganismos envolvidos sdo Streptococcus pneu-
moniae, Streptococcus pyogenes, Staphylococcus aureus e anaero-

Correspondéncia: Angela Aimeida - angela.p_almeida@live.com.pt
"Interna Complementar de Pediatria do Centro Hospitalar Baixo Vouga (CHBV) 2Assistente Hospitalar de Pediatria do Centro Hospi-
talar Baixo Vouga (CHBV) — Servico de Pediatria - Centro Hospitalar Baixo Vouga (CHBV) — Unidade de Aveiro.
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bios. '3% Ainfecéo pode ser polimicrobiana incluindo simultaneamente
agentes aerdbios e anaerobios. '

O objetivo deste estudo foi caracterizar os casos de CPS e CO inter-
nados no Servico de Pediatria de um hospital nivel dois num periodo
de 14 anos.

Material e métodos

Estudo descritivo e retrospetivo dos casos de CPS e CO internados
entre janeiro de 2000 e dezembro de 2013 (14 anos) através da anali-
se dos processos clinicos dessas criangas.

As variaveis analisadas foram: idade, sexo, diagndstico, época do ano,
duragdo do internamento, fatores predisponentes, clinica, exames
complementares de diagnéstico, terapéutica, complicagbes e segui-
mento.

Foram considerados CO os casos com critérios clinicos (proptose,
diplopia, diminuicdo da acuidade visual, limitacdo dos movimentos
oculares, alteragdo dos reflexos pupilares, quemose, dor com os mo-
vimentos oculares) e/ou diagnostico por TC. Classificaram-se como
CPS as restantes.

1%

3% 23%
]

Y
-qﬁb \{3\ “-1.""' . -QLE .\3}‘?‘

N P o
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Resultados

No periodo de tempo referido foram internados 144 doentes: 7 (5%)
com CO e 137 (95%) com CPS. Oitenta criancas (56%) eram do sexo
feminino.

No inverno verificaram-se 31% dos internamentos, na primavera 28%,
no outono 22% e no verdo 19%. Das sete CO, 3 (43%) ocorreram no
inverno, 2 (29%) na primavera, 1 (14%) no verao e 1 (14%) no outono.
A idade média global foi de 3 anos e 10 meses; 73% das criancas
tinham 5 anos ou menos.

O grupo de criangas com CPS apresentava uma média de idades de 3
anos e 8 meses (minimo de 6 dias e maximo de 13 anos) € o grupo com
CO de 8 anos e 10 meses (minimo de 4 meses e méaximo de 14 anos).
Os fatores de risco mais vezes presentes na CPS foram: infecdo das
vias aéreas superiores (incluindo sinusite) em 33% (45/137), lesbes
cutaneas em 31% (43/137) e conjuntivite em 23% (32/137). (Grafico 1)
Trés casos de CO apresentavam sinusite. Nos restantes quatro doen-
tes os fatores de risco encontrados foram: dacriocistite, traumatismo,
conjuntivite e otite média aguda. (Grafico 2)

Dos doentes com CPS, 35 (26%) tinham iniciado antibioterapia antes
do internamento, a associagdo amoxicilina com acido clavulanico foi
a mais frequentemente prescrita (em 20 casos). No grupo da CO um

n=137
3% o 4%
] - n
o ]
s o
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Legenda: IVAS - infegdo das vias aéreas superiores

Gréfico 1 « Fatores de risco associados a Celulite Pré-septal (CPS)

Chtite media
aguda, 14%
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14%:
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ocular, 14%

Grafico 2 « Fatores de risco associados a Celulite Orbitaria (CO)
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adolescente estava previamente medicado com amoxicilina e acido
clavulénico por pansinusite. (Grafico 3)

Quanto a clinica, o edema, eritema e a febre foram os sinais mais
frequentes tanto na CPS como na CO. A dor ocular e as cefaleias fo-

Mo ihi .

ram mais frequentes nos casos de CO. A limitagdo dos movimentos
oculares, diplopia e proptose observaram-se apenas em criangas com
CO. (Grafico 4)
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Grafico 3 « Antibioterapia utilizada previamente ao internamento na CPS e CO
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Grafico 4 « Manifestagoes clinicas na CPS e CO

Dos 144 doentes, 86% realizaram hemograma e bioquimica, 59% he-
mocultura (sem isolamento de agente patogénico em nenhuma hemo-
cultura), 17% TC, 13% radiografia dos seios perinasais e 4% cultura
de exsudado (Quadro 1). Todas as criangas com CO realizaram TC.

No grupo das CPS, 82% das TC (14/17) evidenciavam sinusite, sen-
do os seios etmoidais os mais frequentemente atingidos em 86% dos
casos (12/14), muitas vezes em associagdo com os frontais ou 0s

48

maxilares (10/12); em trés casos tratava-se de pansinusite. A TC dos
doentes com CO revelou sinusite em 5 situagdes (71%), 4 delas com
pansinusite; de realgar a identificacéo de 2 abcessos subperiosteos, 1
abcesso pos-septal e 1 empiema.

No inicio do tratamento 99% dos doentes realizaram antibioterapia
endovenosa e 1% intramuscular. A associacdo amoxicilina com &cido
clavulanico, o cefuroxime, o ceftriaxone e a flucloxacilina foram os an-
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Quadro 1 * Resultados analiticos na CPS e CO

Cultura de exsudado

H. Influenza: 1 (exsudado ocular)

S. pyogenes + S. aureus: 1 (exsudado ocular)
Contaminagao: 1 (exsudado ocular)

Sem registo: 3 (pus de drenagem de abcesso-2,

Analiticamente CPS co
Leucécitos > 15000/uL 36% (49/137) 29% (2I7)
Neutréfilos > 10000/uL 20% (27/137) 29% (2I7)
Proteina C reactiva > 5mg/dL 31% (42/137) 43% (3/7)
4% (6/137)

Né&o realizado

exsudado ocular-1)

Radiografia dos seios perinasais 4% (6/137)

Né&o realizado

Totalidade de casos 137

7

tibioticos usados em 85% dos casos de CPS. O ceftriaxone foi usado
em todos os doentes com CO em associagdo com a flucloxacilina, a
clindamicina ou a vancomicina.

O periodo médio de antibioterapia endovenosa foi de 5 dias (minimo 1 e
maximo 14 dias). Realizaram antibiético oral ap6s a alta hospitalar 89%
(128/144) dos doentes internados, os mais utilizados foram: a amoxicili-
na com acido clavulanico, o cefuroxime-axetil e a flucloxacilina.

A média da duragao total do tratamento antibiotico foi de 11 dias na
CPS (minimo de sete e maximo de 21) e de 20 dias na CO (minimo de
dez e maximo de 28 dias).

Da totalidade de doentes 94% realizaram antibiotico durante 10 ou
mais dias.

O numero médio de dias de internamento foi de 5 nas CPS e de 8
nas CO.

Foram observadas por oftalmologia 44% das criangas com CPS e to-
das as criangas com CO. Setenta e um por cento dos doentes com CO
foram avaliados também por otorrinolaringologia.

Ataxa de cirurgias foi de 3%, todas em casos de CPS (Quadro 2).
Né&o sdo conhecidas sequelas.

Quadro 2 « Intervengdes por outras especialidades e destino na alta na CPS e CO

SAUDE INFANTIL

CPS co
Oftalmologia: 44%
Avaliagao por outras especialidades durante Otorrinolaringologia: 8% Oftalmologia: 100%
internamento Estomatologia: 1% Otorrinolaringologia: 71%
Cirurgia: 1%
in: R0
Destino Consulta Oftalrlnologlla. 3% o no Consulta Oftalmologia: 43%
Consulta Otorrinolaringologia: 2% . ! 0o
aquando da N Consulta Otorrinolaringologia: 29%
alta Consulta Estomatologia: 1% Médico Assistente: 28%
Médico Assistente: 94% i
Intervencdes Cirurgias 3%: Sem cirurgias
A 60 2 tratamentos dentarios e 2 drenagem abcesso da 9
Cirlrgicas Sem sequelas
face
Discussao

A CO é menos comum que a CPS, mas associa-se a maior taxa de
morbilidade e mortalidade, pelo que necessita sempre de internamen-
to hospitalar para realizagéo de antibioterapia endovenosa e vigilancia
médica apertada. Na CPS ligeira em criangas com mais de um ano de
idade, o tratamento podera ser realizado em regime ambulatério desde
que seja assegurado o cumprimento da terapéutica e exista a possi-
bilidade de reavaliagdo sempre que necessario. ' Tém indicagéo para
internamento hospitalar todas as criangas com CPS que apresentem
sinais ou sintomas exuberantes e/ou estado clinico ndo tranquilizador
que necessite de vigilancia clinica e/ou imagioldgica. !

Neste estudo, a distribuigdo da amostra pelos grupos de CPS e CO foi
consideravelmente diferente (95% CPS e 5% CO) o que dificulta a ana-

lise comparativa. Esta diferenga, assim como a idade média, fatores de
risco e manifestacdes clinicas estiveram de acordo com a literatura." >4
A idade média dos doentes com CO (8 anos e 10 meses) foi, como
seria de esperar, superior a dos doentes com CPS (3 anos e 8 meses).
Na literatura as causas mais frequentes de CPS s&o as infegdes res-
piratorias altas, as conjuntivites e as lesdes cutaneas locais (feridas
traumaticas, picadas de insecto, mordeduras, lesdes de varicela ou
outras solugdes de continuidade). " *# Nesta casuistica os fatores de
risco mais frequentemente encontrados foram: infegéo das vias aéreas
superiores (incluindo a sinusite) e lesdes cutaneas.

A CO esta na maioria dos casos associada a sinusite, principalmente
etmoidite (0 seio etmoidal esta separado da orbita pela fina lamina
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papiracea que contém perfuragdes e fenestragdes) e pansinusite;
outras causas menos comuns de CO s&o por exemplo: os traumatis-
mos, as cirurgias oftalmicas, as infe¢des dentarias, do ouvido médio
ou da face. "*# Nos doentes deste estudo com CO a sinusite foi 0
fator de risco associado em 43% (3/7) das situagdes. De salientar
que na TC 71% (5/7) das criangas com CO apresentavam sinusite,
quatro delas pansinusite.

Tanto a CPS como a CO podem causar edema e eritema palpebral,
dor ocular e febre o que pode dificultar a distingdo entre elas, prin-
cipalmente numa fase inicial. '*# No entanto, a oftalmoplegia, dimi-
nuigdo da acuidade visual, visdo dupla e proptose estdo presentes
apenas na CO. A dor com os movimentos oculares e a quemose séo
raras na CPS. '3

Na nossa amostra, como era espectavel, o edema e o eritema foram
as alteragbes mais observadas. A limitagdo dos movimentos ocula-
res, a proptose e a diplopia s6 estiveram presentes na CO; as cefa-
leias e a dor ocular foram raros na CPS.

Na CPS a antibioterapia empirica consiste em amoxicilina e acido
clavulanico, durante 7 a 10 dias (ou até resolugéo dos sinais inflama-
torios se isto demorar mais de 10 dias). Na CO deve-se associar uma
cefalosporina de terceira geragéo (ceftriaxone ou cefotaxime) com
flucloxacilina ou vancomina. Pode ser necessario adicionar metroni-
dazol ou clindamicina perante a suspeita de infecdo por anaerébios.
Na auséncia de complicagdes o tratamento deve ser endovenoso até
a melhoria dos sinais inflamatérios e apirexia, o que habitualmente
demora 3 a 5 dias, posteriormente esta recomendada antibioterapia
oral (amoxicilina com &cido clavulanico) durante 2 a 3 semanas. '3
Neste estudo verificou-se grande diversidade de esquemas terapéuti-
cos, no entanto em 85% dos casos os antibiéticos utilizados foram: amo-
xicilina com é&cido clavulanico, cefuroxime, ceftriaxone e flucloxacilina.
Todos os casos de CO foram tratados com antibiéticos de largo espetro.
A CO esta associada a maior nimero de complicagdes. Cinquenta
e um por cento das criangas com CO (4/7) apresentaram complica-
¢Oes: 2 casos de abcesso subperiosteo, 1 caso de abcesso pds-sep-
tal e 1 caso de empiema. Estes 4 doentes foram os que realizaram
esquemas terapéuticos mais agressivos: Ceftriaxone e Clindamicina
(2 casos); Ceftriaxone, Vancomicina e Metronidazol (2 casos); os 4
tiveram evolugao favoravel apenas com tratamento médico.
Acirurgia é necessaria quando a evolug&o é desfavoravel apesar do
tratamento médico adequado, quando ocorre perda de vis&o, surgem
alteragdes pupilares ou abcessos (especialmente aqueles com mais
de 1 cm de didmetro). "¢ Nestes casos, a cultura e antibiograma das

amostras obtidas devem ser realizados pela sua extrema importancia
na orientagdo terapéutica. Foi necessaria cirurgia para o tratamento
das causas da celulite em 3% dos doentes (4/144): dois tratamentos
dentérios (uma extragdo dentaria, uma drenagem de abcesso denta-
rio) e duas drenagens de abcessos da face em criangas com CPS.
Seis dos sete casos de CO foram diagnosticados nos ultimos 3 anos
do estudo (4 em 2011, 1 em 2012 e 1 em 2013); esta discrepancia
talvez possa ser justificada pelo facto de até ao ano 2010 n&o existir no
nosso hospital TC de urgéncia e todos os doentes com indicagdo para
realizar exame de imagem urgente serem transferidos para o hospital
central de referéncia. Deste modo, o nimero de diagnosticos de celuli-
te orbitaria esta afetado limitando a analise comparativa.

Salienta-se a relevancia do diagndstico e tratamento precoces da CO na
redugdo do nimero de complicacdes intraorbitarias (como por exemplo
abcessos subperidsteo ou orbitario, diminuigdo da acuidade visual, ce-
gueira, parésia dos movimentos oculares, endoftalmite, rutura do globo
ocular, uveite, retinite) e/ou intracranianas (como por exemplo meningite,
empiema ou abcesso sub-dural, abcesso cerebral, trombose do seio ca-
vernoso) e consequentemente da taxa de mortalidade. !

Neste estudo, todos os casos de CO evoluiram favoravelmente apenas com
tratamento médico e ndo sdo conhecidas sequelas, no entanto, o reduzido
numero de casos de CO pode comprometer uma correta apreciagéo
Atendendo a dificuldade de diagnéstico diferencial entre CPS e CO
através da clinica e ao facto da CO poder ameagar a visao € a vida,
reforca-se a importancia dos exames de imagem, nomeadamente da
TC, para confirmagéo diagndstica.

Estes doentes devem ser observados por uma equipa multidisciplinar que
inclua Oftalmologista e no caso de existir sinusite Otorrinolaringologista. 3

Conclusoes

Esta casuistica permitiu conhecer a realidade do nosso hospital e
aproximar as especialidades envolvidas na abordagem terapéutica
adequada desta patologia tendo-se desenvolvido um protocolo de
atuagao.

Salienta-se a importancia da uniformizagao dos esquemas antibiéticos
principalmente nos casos de CPS.

Nos doentes em que clinicamente ha dificuldade no diagnéstico dife-
rencial entre CPS e CO deve ser realizada investigagéo imagiologica
atempada para um diagnostico e tratamento precoces.
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As pulgas e o prurigo estréfulo

Fleas and prurigo scrofulous

Resumo

As pulgas séo o principal agente causal do prurigo estrofulo (reagdo
excessiva a saliva inoculada pelas picadas de insetos) nas criangas.
Uma pulga fémea adulta vive, em média, 6 semanas e pode deposi-
tar até 30 a 50 ovos por dia, totalizando mais de 2.000 ovos na sua
vida. O ciclo de vida completa da pulga, que dura de 2 semanas a 12
meses, passa por 4 fases: ovo, larva, pupa e pulga adulta. Na fase de
pupa, larvas amadurecidas e cobertas por um casulo de seda, podem
permanecer latentes durante muitas semanas ou meses a espera dum
momento préprio para eclodir. Famintas, as pulgas adultas sugam o
sangue dos animais ou humanos disponiveis, frequentemente crian-
cas curiosas, que invadiram o local onde foram depositados muitos
ovos de pulgas.

Palavras-chave: prurigo estréfulo, pulgas, criangas.

A Pulga Adulta

* A pulga dos caes e dos gatos, a Ctenocephalides felis, representa
99,9% dos cerca de 2.000 tipos de pulgas existentes o mundo;

+ Morfologia da Ctenocephalides felis: esta pulga na fase adulta apre-
senta um comprimento entre 1,5 a 4 mm e 6 patas sendo maiores as
posteriores, que Ihe permitem saltos até 30 cm — cerca de 100 vezes
o seu tamanho médio (Figura 1);

TEXTO PARA PAIS

Catarina Neves', Manuel Salgado’|

Abstract

Fleas are the principal agent of prurigo scrofulous (excessive reaction
fo the saliva inoculated by insect bites) in children. An adult female flea
lives an average of six weeks and can lay up to 30 to 50 eggs per day,
totalizing more than 2,000 eggs in a life. In its life cycle, which can take
from 2 weeks to 12 months, fleas go through four stages: egg, larva,
pupa and adult flea. In the pupal stage, the larva matures and get cov-
ered by a silk cocoon and can remain latent for many weeks or months
waiting for a moment to hatch itself. Hungry, adult fleas suck blood from
animals or humans available, often curious children, who invaded the
place where it was dropped many flea eggs.
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+ Alimentam-se de sangue de mamiferos ou aves através duma ar-
madura bucal picadora-sugadora (Figura 1), preferindo animais de
sangue mais quente do que o dos humanos, que s6 picam em ultimo
recurso;

+ As pulgas adultas representam apenas 5% do total das pulgas e vivem,
em regra, no pelo de animais domésticos ou selvagens (Figura 2);

* As pulgas fémeas adultas vivem em média 6 semanas e sao fecun-
dadas uma Unica vez na vida, a partir da qual péem 30 a 50 ovos por
dia, podendo uma s6 fémea totalizar mais de 2.000 ovos;

+ Os ovos caiem facilmente dos animais para o chdo onde completam
o seu ciclo de vida.

PUPA PULGA

A
i |

LAR‘VA
A
a

Ciclo de vida
da pulga

Figura 1 « Pulga adulta: notar nas patas posteriores de maior
dimensao que as restantes e na armadura bucal
picadora-sugadora.

Figura 2 « Fases metamorféticas do ciclo de vida da pulga e
sua distribuicdo (em %) pelo ambiente versus para-
sitismo de animais.
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O Ciclo de Vida Completo da Pulga

O ciclo de vida duma pulga passa por 4 fases — ovo, larva, pupa ou

fase pré-adulta e pulga adulta — demora entre 2 semanas a 12 meses,

passado maioritariamente fora do pelo dos animais, € mais curto em

ambientes quentes (Figura 2 e 3).

+ Os ovos sdo brancos e quase impercetiveis em superficies como car-
petes, colchdes e relvados, onde permanecem até a larva emergir, em
regra em menos de 7 dias, demorando mais,exceto em ambientes frios;

+ Afase de larva dura 2 a 4 semanas;

+ A fase de pupa ou pulga pré-adulta (larvas amadurecidas e cobertas
por um casulo de seda) é a de duragdo muito variavel; nesta fase
a pulga pré-adulta mantém-se latente no casulo durante semanas

Pup

Figura 3 « Fases sequenciais do ciclo de vida da pulga.

a meses, como que a hibernar. Estimuladas pelo ruido, movimento,
mudanga na luminosidade local, etc., pressentindo um hospedeiro
préximo, séo estimuladas a sair do casulo. Isto explica que, num es-
paco aparentemente «limpo», onde tenham estado apenas tempora-
riamente animais com pulgas, por exemplo num jardim ou numa casa
de verdo, inesperadamente surja um nimero incontavel de pequenas
e jovens pulgas famintas;

+ Das potenciais pulgas adultas, 95% permanecem fora do pelo dos
animais sob a forma de ovos, larvas ou pupas, mas na sua maioria
acabam por morrer sem atingirem a vida adulta (Figura 2).

Implicagdes das Pulgas na Saide Humana

Até ao século XX, as pulgas foram responsaveis pela transmisséo de
doengas infetocontagiosas graves: a peste negra, o tifo e a tularémia.
Nos dias de hoje apenas o prurigo estrofulo ¢ uma doenga muito fre-
quentemente causada por pulgas. Trata-se de uma reagdo excessiva a
saliva de insetos, nomeadamente as pulgas, caraterizada pelo apareci-
mento, 3 a 8 horas depois, de lesdes (papulas, vesiculas ou bolhas) nas
zonas expostas corpo expostas ao ambiente, com cerca de 3 a 10 mm
de didmetro, muito pruriginosas, nas quais frequentemente se consegue
identificar um ponto central como o local da picada (Figura 4).

Amaioria dos pais e dos profissionais de salide ndo evocam a relagéo en-
tre prurigo estrofulo e pulgas, por falsos conceitos e falsos pressupostos.

Figura 4 « Nédulos (com algumas vesiculas) muito prurigino-
sos em superficies ndo cobertas pela roupa

Exemplos de Falsos (F) Conceitos e Falsos Pressupostos Sobre
Pulgas e a Realidade dos Factos (R):
«Nao podem ser pulgas porque...»
1 - F. A casa néo é habitada e/ou o jardim néo é frequentado ha
varios meses....
R. No inverno ou num ambiente frio duma casa, os ovos podem
demorar muitas semanas ou meses para eclodirem; esse longo
periodo de laténcia é ainda mais tipico da fase de pupa.

2 - F. O chéo da casa é de madeira, de tacos ou de tijoleira...

R. As trés fases iniciais do ciclo de vida da pulga desenvolvem-se
facilmente nas fissuras existentes numa casa, por exemplo debai-
xo duma orla de madeira, na jungao entre o chéo e as paredes.

3 - F. Aroupa da cama néo tem sinais de pulgas...

R. As pulguinhas adultas, acabadas de sair da fase de pupa, séo
muito pequenas em tamanho e as suas fezes sao mintsculas; facil-
mente passam despercebidas, exceto se forem muito numerosas.

4 - F. Se 0o meu animal de estimagéo tivesse pulgas nds seriamos
também picados...

R. As pulgas s6 picam os humanos em ultimo recurso; preferem
sempre animais de sangue mais quente que o dos humanos.

5-F. S6 a crianga tem «borbulhas»; nds também as teriamos...
R. A reagdo excessiva as picadas das pulgas vai diminuindo ao
longo dos anos, por aquisicdo de imunidade a saliva das pulgas e
a consequente toleréncia as picadas destas; a maioria dos adultos
reage apenas com pequenas «borbulhas» de curta duragéo ou ndo
as fazem de todo.

6 — F. Os animais de estimagéo vivem apenas dentro de casa, hdo
podem apanhar pulgas...

R. Apulga fémea é fecundada uma Unica vez na vida; bastara que
um habitante da casa traga uma pulga fémea para casa para 0s
animais domésticos ficarem infestados em poucas semanas.

7 - F. Néo as vejo no meu animal de estimagéo...

R. Pelo lamber, os animais afastam as pulgas das zonas mais ex-
postas e mais visiveis.
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