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ESTATUTO EDITORIAL

A revista «SAUDE INFANTIL» pauta-se por preceitos de rigor, isengio, honestidade
e respeito por cada pessoa e sua saude.

A revista «<SAUDE INFANTIL» valoriza o conhecimento, desenvolvimento e partilha
de informagéo na drea da saude Pedidtrica.

A revista «SSAUDE INFANTIL» destina-se a todos os profissionais de satde, especial-
mente aos que tém a seu cargo a prestagao de cuidados basicos de satide as criangas e
adolescentes.

A revista «SAUDE INFANTIL» adota as seguintes regras de conduta:

1// Identificagdo e acesso a informagéo

a) A revista «<SAUDE INFANTIL» prevé a publicagdo de artigos de investigagio
original, casuisticas, casos clinicos, artigos de opinido, protocolos, textos para
pais e fichas clinicas.

b) Os artigos a publicar na revista «<SAUDE INFANTIL» deverio debater proble-
mas de interesse eminentemente pratico, cujo objetivo seja a promogao da qua-
lidade dos servigos a prestar.

) As opinides expressas nos artigos sao da completa e exclusiva responsabilidade
dos seus autores que deverdo ser devidamente identificados.

d) As fotografias, documentos ou outros estudos sé devem ser utilizados ou re-
produzidos com o consentimento do proprietério, salvo quando existir 6bvio
e relevante interesse publico.

e) Os autores responsabilizam-se pela autorizagao necessaria para a utilizagao de
fotografias, documentos ou outros estudos publicados nos seus artigos.

2 // Submissiao dos manuscritos
a) Os documentos devem ser submetidos ao editor da «SSAUDE INFANTIL» atra-
vés do e-mail saudeinfantil@asic.pt
b) Para submeter um artigo no front-office é necessario efetuar o login na respetiva
plataforma (http://rsi.asic.pt/). O autor visualizara as instru¢cdes completas para
poder criar/submeter os artigos:
1. Apos ter sido realizado o login no site, os autores podem criar um artigo, se-
lecionando uma das seguintes categorias: artigo original, casuisticas, casos
clinicos, artigos de opinio, protocolos, textos para pais e fichas clinicas.
1.1. No primeiro separador «Conteudos», é necessério inserir o titulo e o
texto do artigo. Também é possivel inserir imagens, cartas de apresenta-
¢do e declaragoes de autorizagio.

1.2. No separador «Idioma, selecionar a lingua.

1.3. No separador «Metadados», inserir a meta-descri¢ao e as palavra-chave
do artigo.

1.4. Por fim, clicar no botdo «Guardar» para gravar e submeter o artigo.

¢) A carta de apresentagao deve incluir: titulo do manuscrito, nome dos autores,
especificagao do tipo de artigo e declaragdo de transferéncia dos direitos de
autor, assinada por todos:

«Os autores abaixo assinados transferem os direitos de autor do manuscrito
(titulo do artigo) para a revista «<SAUDE INFANTIL», na eventualidade deste
ser publicado. Os abaixo assinados garantem que o artigo ¢ original e nao
foi previamente publicado».

d) Os textos ndo originais também poderao ser apreciados. Os trabalhos pro-
postos serao submetidos a redagdo da Revista, que poderd aceita-los, solicitar
corregdes ou rejeita-los.

3 // Formatagao dos manuscritos

a) O manuscrito deve ser redigido em Portugués com resumo em Inglés. Deve
apresentar uma unica coluna, espacamento e letra de dimensio 11. Aconse-
lha-se a utilizagao das fontes Times ou Arial. As quatro margens devem apre-
sentar um espagamento de 2,5 cm. Todas as paginas devem ser numeradas,
incluindo a pagina do titulo. Devem ser inseridas quebras de pagina entre cada
sec¢do do manuscrito. O nimero de autores deve ser restrito aos que, verda-
deiramente, participaram na concegio, execugio e escrita do manuscrito. Os
artigos submetidos através da plataforma deverdo ter a seguinte ordem:
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3.1 Sec¢oes do manuscrito

- Titulo (em Portugués e Inglés), autores, institui¢des, enderego para
correspondéncia.

- Resumo e Palavras-chave (3 a 10) (em Portugués e Inglés — Keywords)
de acordo com o MeSH (Medical Subject Heding) -
http://www.nlm.nih.gov/mesh. O Resumo e o Abstract (tradugéo exata,
em inglés, do resumo) niao devem exceder 300 palavras. Neste espago
deve constar uma introdugao acompanhada dos objetivos do trabalho,
dos materiais e métodos utilizados, assim como os resultados e princi-
pais conclusdes. Nos casos clinicos e séries de casos, o texto deve ser
estruturado na introdugao, relato do(s) caso(s), discusso (incluindo a
conclusdo); a conclusdo deve destacar os aspetos que justificam a pu-
blicagdo do caso ou série de casos.

- Texto. Os artigos devem ser divididos em 4 sec¢oes:

« Introdugio com definigdo / caraterizagdo dos objetivos do trabalho.

» Material e Métodos (critérios de selegao dos casos, identifica¢io das
técnicas utilizadas).

« Resultados (apresentados na sequéncia logica do texto, das figuras e
dos quadros). Nao usar ilustragdes supérfluas ou repetir no texto
dados dos quadros.

« Discussdo e conclusdes (implicagdes e limitagdes dos resultados, sua
importancia). As conclusées devem estar relacionadas com os obje-
tivos enunciados inicialmente. Nao deve repetir os resultados mas
sim discutir os resultados.

- Bibliografia. Numero de autores: até 6, mencionar todos; 7 ou mais au-
tores, mencionar apenas os trés primeiros, seguidos de et al. As refe-
réncias devem numeradas por ordem de entrada no texto e
referenciadas da seguinte forma:

« Artigo de revista - Ex: Kusel MMH, Klerk NH, Holt PG, et al. Role of
respiratory virus in acute and lower respiratory tract ilness in the first
year of life. Ped Infect Dis ] 2006;25:680-6.

« Capitulo de livro - Ex: Cherry JD, Nieves DL. The Common Cold. In:
Feigin RD, Cherry JD, Demmler-Harrison GJ, Kaplan SL. Feijin &
Cherry’s Textbook of Pediatric Infectious Diseases, 6th ed. Philadelp-
hia. Saunders Elsevier; 2009;138-46.

« Livro - Nelson JD, Bradley JS. Nelson’s Pocket Book of Pediatric An-
timicrobial Therapy. 14th ed. Philadelphia. Lippincott Williams &
Wilkins; 2000.

« Pagina web - Gostin LO. Drug use and HIV/AIDS (JAMA HIV/AIDS
web site). June 1, 1996. Available at: http://www.ama-assn.org/spe-
cial/hiv/ethics. Accessed June 26; 2004.

Politicas de Privacidade

Qual é a politica de utilizagdo de dados pessoais?

Os dados pessoais recolhidos através do site constam de uma base de dados devida-
mente registada, sendo absolutamente confidenciais. A «SAUDE INFANTIL» e a
«ASIC» conferem a todos os utilizadores registados o direito de se oporem ou altera-
rem os respetivos dados pessoais recolhidos.
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. Ereiro COVID-19: UMA JANELA DE OPORTUNIDADES PARA OUTRAS REALIDADES?

A data da elaboragio deste editorial 10 meses decorreram
desde a declaragao do surto da doenga COVID-19 causada
pelo novo coronavirus SARS-CoV-2, como uma emergéncia
de saude publica de ambito internacional, pela Organizagdo
Mundial de Saude (OMS). No dia 2 de margo Portugal
registava o primeiro caso de doenca e, a 11 de margo, a OMS
qualificou-a como uma pandemia internacional.!

Desde entdo o aumento exponencial do nimero de infetados,
de internamentos hospitalares e de 6bitos relacionados, direta
ou indiretamente, com esta doenga, modificou rapidamente a
organizagdo e prestacdo de cuidados de satide em Portugal.
Assistimos ao impacto imediato nos servigos de saude, sendo
visivel a queda acentuada da atividade programada e néo
programada, sendo a gestdo de vagas uma noticia quase siste-
matica nos diversos meios de comunicagao, pela sua comple-
xidade e escassez.

Apesar de cursar, na maioria das vezes, com quadros ligeiros
em lactentes e criangas, estudos multicéntricos mostram-nos
que uma pequena percentagem desenvolve doenga severa,
com necessidade de admissdo em cuidados intensivos, sendo
a doenga cronica pré-existente um dos factores de risco iden-
tificados.?

Até aqui, nada de novo. Era expectavel que a doenga crénica
pudesse ser factor de risco para agravamento, tal como o é
em varias outras condi¢des. E se, arrisco-me a dizer, ha um
ano atrds dificilmente se previa uma pandemia com este
impacto a escala mundial, o impacto da doenga cronica é
amplamente estudado e conhecido ha varias décadas.

Por isso mesmo, urge atuar de forma proativa e preventiva na
abordagem de doentes com elevada complexidade e dependéncia
de cuidados, promovendo a descentraliza¢io dos cuidados
prestados do contexto hospitalar.’ Neste contexto, os cuidados
paliativos devem assumir um papel fundamental, desde logo,
pela sua esséncia — a prestacdo de cuidados centrada ndo na
doenca mas antes no doente, neste caso, na crianga e na sua
familia.

Anualmente, na segunda sexta-feira de outubro, celebra-se a
Campanha Internacional de Sensibiliza¢ao para os Cuidados
Paliativos Pedidtricos (CPP) “HatsOn4CPC”, dinamizada pela
International Children s Palliative Care Network visando sen-
sibilizar a populagdo em geral para a necessidade de acesso a
cuidados paliativos de qualidade, pelos mais de 21 milhdes
de criancas e adolescentes em todo o mundo.

Manter a necessidade de existir um dia mundial de sensibilizagiao
significa, tdo somente, que, em pleno século XXI, os CPP
continuam a ser uma questao secunddria para uma faixa im-
portante da nossa sociedade.

Em Portugal, estima-se que existam, atualmente cerca de
8000 criangas e adolescentes com necessidades paliativas.*
Contrariamente ao que se verifica em paises com redes de

apoio domicilidrio bem estruturadas, como o Reino Unido
ou América do Norte, os internamentos de criangas com
doenga crénica complexa no nosso pais tém vindo a aumentar
proporcionalmente, sendo mais prolongados e onerosos, re-
presentando 40% da despesa e mais de 80% do total de
6bitos.> A maior sobrevivéncia de criangas com doenga crénica
complexa condiciona um maior numero de comorbilidades,
elevada dependéncia de tecnologia, polimedicagdo, recurso a
mais profissionais de saude, com rebate na dindmica de en-
fermarias pediatricas nacionais.®

Independentemente do inevitavel foco que é necessario colocar
na gestdo de doentes com COVID-19 importa, mais que
nunca, repensarmos solugdes e alternativas que possibilitem
a prestagdo adequada de cuidados ao doente crénico ou me-
dicamente complexo no domicilio, sempre que possivel e de-
sejado, através de uma articulagéo estreita entre os recursos
hospitalares e da comunidade, libertando, simultaneamente,
os cuidados hospitalares para o doente agudo. Através da
rentabilizagdo de um manancial de recursos e solugdes que
incluem os cuidados de saude primdrios, a rede nacional de
cuidados paliativos e cuidados continuados, as escolas, o
setor social e a iniciativa privada, é chegada a fase de poten-
clarmos uma estrutura organizacional que assegure cuidados
globais, coordenados, complementares e transversais, que vao
de encontro as necessidades destas criangas e suas familias,
independentemente da condi¢éo e do local onde residam.

Uma intervengdo proativa neste 4mbito, nomeadamente
através da criacdo e ampliagdo da atividade de equipas multi-
disciplinares de CPP e investindo, necessariamente, na sua
vertente de apoio domicilidrio como motor na coordenagéo
préxima com os recursos comunitarios disponiveis, pode
contribuir de forma muito significativa para a melhoria da
qualidade de vida destas familias, com potencial impacto
positivo no consumo de recursos a nivel hospitalar, assim
como na sustentabilidade do nosso sistema de satide e na ca-
pacidade de resposta hospitalar mais eficaz a situagdes de ex-
cepgdo como a que vivenciamos hoje.

Apesar dos importantes passos ja dados em Portugal nos
ultimos anos, sendo um dos poucos paises no mundo que
prevé, na sua legislacao, a constituicdo de equipas intra-hos-
pitalares de suporte em CPP, importa potenciar a formagdo
especializada de mais profissionais e re-organizar a alocagdo
dos recursos ja existentes nos diferentes servigos de Pediatria,
de forma a que estes profissionais tenham mais tempo para a
prestagdo de cuidados de qualidade, quer a nivel intra-
hospitalar, quer domicilidrio. E neste contexto, incluir os pro-
gramas de hospitalizagdo domicilidria, que podem constituir
uma excelente alternativa em fases de agudizacdo ou de
doenca avangada.

47

INDICE

SETEMBRO

2020 // 42 (2):47-48

SAUDE INFANTIL



SETEMBRO

2020 // 42 (2):47-48

SAUDE INFANTIL

INDICE

EDITORIAL

De igual modo, o acesso a equipas de CPP deve ser equitativo
e transversal a toda a trajetéria de doenga, garantindo-se que
a referenciacdo dos doentes ¢é feita numa fase precoce, o que
requer a sensibilizacao dos diferentes profissionais envolvidos,
por forma a facilitar a intervengdo atempada destas equipas e
prevenindo o impacto negativo de uma forma de prestagéo
de cuidados fragmentada.”

Por outro lado, salientar a importéncia que a telemedicina
tem desempenhado nesta fase de pandemia, tendo o volume
de consultas por telemedicina aumentado em cerca de 50%
logo em abril.! Pode constituir uma ferramenta muito util no
apoio a crianga com doenga cronica complexa e suas familias,
evitando deslocacoes desnecessdrias e reforcando o papel do
apoio telefénico, muito valorizado pelas familias na gestdo de
davidas, controlo de sintomas ou em fases avancadas da
doenga.
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Com as multiplas vacinas que se anunciam, para 2021, prevé-
se a possibilidade de se atenuar, progressivamente, o efeito
dramidtico da pandemia COVID-19 nos diversos setores —
satde, educacio, economico, social e cultural. Porém, a vida
das criancas que lidam diariamente com doengas cronicas
complexas continuard, sendo previsivel uma tendéncia de
crescimento deste tipo de doentes, a requerer resposta urgente.

Que néo se desperdicem oportunidades. E que se incremente
o investimento em recursos e formagio especializada.

Candida Cancelinha
Pediatra, Médica Paliativista
Equipa Intra-hospitalar de Suporte em Cuidados Paliativos Pedidtricos do
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. ALTERAGOES CINTIGRAFICAS APOS PRIMEIRO EPISODIO DE PIELONEFRITE AGUDA

. SCINTIGRAPHIC ALTERATIONS AFTER FIRST EPISODE OF ACUTE PYELONEPHRITIS

Joana Mendes?, Marta Vidal', Guiomar Oliveira'? Raquel Soares!?

Resumo

Introdugio: A infe¢do urindria (IU) é uma das infe¢des bac-
terianas mais comuns em idade pediatrica. A pielonefrite
aguda (PNA) podera levar ao desenvolvimento de lesdo renal
permanente e aumento do risco de complicagdes a longo
prazo. Nédo existe consenso relativamente a investigagao a
efetuar apds o primeiro episddio de PNA. O principal objetivo
deste estudo é identificar a frequéncia de altera¢des no cinti-
grama renal com dimercapto-succinico marcado com tecnécio
99m (99mTc-DMSA) apéds o primeiro episédio de PNA e
perceber se existe associagdo entre estas alteragdes e alguns
fatores clinicos, laboratoriais e imagioldgicos.

Métodos: Foi realizado um estudo retrospetivo num hospital
de nivel III, com base nos registos clinicos informaticos das
criangas referenciadas as consultas de Pediatria Geral e Ne-
frologia Pediatrica apds primeiro episédio de PNA, entre
janeiro de 2012 e dezembro de 2015. Neste hospital a cintigrafia
foi realizada de forma universal as criangas apds primeiro
episodio de PNA.

Resultados: Foram incluidas 448 criancas com idade mediana
de 11 meses, 70.5% do sexo feminino. O cintigrama renal
com 99mTc-DMSA revelou alteragdes em 17.2% dos casos.
Criangas mais velhas, com temperatura igual ou superior a
39°C e IU por gérmen ndo Escherichia coli apresentaram
mais vezes alteragdes no cintigrama, com significancia estatistica
(p=0.033, p=0.012 e p=0.029 respetivamente). Altera¢des eco-
graficas revelaram também significancia estatistica p<0.001.

Discusséo: Critérios como a temperatura méxima, idade de
diagnostico, agente etioldgico e resultado da ecografia renal
poderao ser uteis na identificacdo das criangas em risco de
desenvolver cicatriz renal. A ecografia renal também revelou
elevada especificidade, devendo este exame ser considerado
em todas as criangas com PNA.

Palavras-chave: Pielonefrite aguda, criangas, cintigrama renal
com 99mTc-DMSA, cicatriz renal.

! Hospital Pediatrico - Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra, Portugal

Abstract

Introduction: Urinary tract infection is one of the most
common bacterial infections in childhood. Acute pyelonephritis
could lead to a permanent renal damage and increases the
risk for long term complications and there is no agreement
regarding investigation after the first episode. The main of
this study is to describe the frequencies of changes at the
renal technetium99 dimercaptosuccinic acid scan (99mTc-
DMSA) after the first episode of acute pyelonephritis and un-
derstand if there are some features that can be related with a
presence of an abnormal scan.

Methods: A retrospective study was conducted in a level III
hospital, based on information from medical records of
children admitted at General Pediatrics and Nephrology Pe-
diatrics, after first episode of acute pyelonephritis, from
January 2012 to December 2015. In this hospital the scintigraphy
is performed universally to the children after the first episode
of acute pyelonephritis.

Results: The conducted study comprised 448 children with a
median age of 11 months, 70.5% females. 99mTc-DMSA scan
results showed alterations in 17.2% of the cases. Older children,
temperature equal to or greater than 39°C and non Escherichia
coli germen showed more changes in renal scintigraphy
99mTc-DMSA, with statistical significance (p=0.033, p=0.012,
p=0.029 respectively). Ultrasound alterations suggestive of
renal scarring also revealed statistical significance p<0.001.
Discussion: The maximum temperature, age, germen and ul-
trasound results can be useful for select children at risk of de-
veloping renal damage. The ultrasound findings revealed high
specificity and should be considered an examination to be
performed in all children with acute pyelonephritis.

Keywords: Acute pyelonephritis, childhood, 99mTc-DMSA
scan, renal scar.

2 Clinica Universitaria de Pediatria - Faculdade de Medicina da Universidade de Coimbra

Correspondéncia: marta_vidal72@hotmail.com
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Introducao

A infegdo urinaria (IU) é uma das infe¢des bacterianas mais
comuns em idade pedidtrica.! Nos primeiros oito anos de
vida, cerca de 7.0% a 8.0% das meninas e 2.0% dos meninos
tém uma IU.2

O diagnostico de IU ¢ inferido pela presenca de bactérias na
urina, designada bacteritria, associada a sintomatologia com-
pativel e tipicamente é causada por um unico tipo de micro-
organismo.> De acordo com o método de colheita de urina,
considera-se a urocultura positiva na presenga de: >10° UFC
(unidade formadora de colonias)/mL - colheita realizada por
saco coletor ou jato médio e > 10° UFC/mL - colheita realizada
por pungio vesical ou por sonda vesical.*

Podemos diferenciar as IU entre aquelas em que ocorre en-
volvimento do parénquima renal (pielonefrite aguda (PNA))
e as que afetam apenas o aparelho urinario inferior (cistite
aguda).! Em criancas com menos de dois anos, considera-se
PNA todas as IU. * Em crian¢as com idade igual ou superior
a dois anos o diagnostico de PNA exige adicionalmente a
presenca de temperatura igual ou superior a 38°C e/ou a dor
ou sensibilidade lombar.> O diagnéstico de PNA nos dois
primeiros anos de vida pode ser um desafio, uma vez que os
sintomas de apresentagdo sdo muitas das vezes inespecificos

(irritabilidade, prostracdo, ictericia, vomitos, diarreia).® A
presenca de febre aumenta a probabilidade de envolvimento
do parénquima renal.? O diagndstico e o tratamento precoces
e adequados sdo fundamentais para diminuir as complica¢des
nefroldgicas decorrentes da infegio.”

Os principais objetivos do seguimento apds um episdédio de
PNA sdo a redugdo do risco de nova infecdo e detecdo de
lesao renal permanente.”° Os exames de imagem permitem
ainda identificar anomalias do trato urinario como o refluxo
vesico-ureteral (RVU).* A investigacdo realizada apds o
primeiro episédio de PNA ¢ ainda controversa.’

A cintigrafia renal com dcido dimercapto-succinico marcado
com tecnécio 99m (99mTc-DMSA) é considerado o exame
padrao para identificar nefropatia cicatricial.!* Devera ser rea-
lizado com um intervalo de pelo menos seis meses apds a
infe¢do aguda para valorizagdo da existéncia de alteracdes
renais persistentes.!! A realizacdo da cintigrafia na fase aguda
nao é recomendada por muitos autores uma vez que metade
das lesdes agudas sdo transitorias e desaparecem com o tempo.'?
As indicagdes para este exame tém sido abordadas nos recentes
protocolos e encontram-se resumidas na Tabela 1.

Tabela 1: Protocolos de seguimento apos a fase aguda da primeira infe¢ao urinaria febril.

Protocolo Ecografia renovesical Cintigrafia renal pos fase aguda
<6 M Recomendada (a) Nio recomendada (b)
National Institute for Health and Clinical Excellence (NICE)® [6;36M[ | Nao recomendada (b) Nio recomendada (b)
>36 M Nao recomendada (b) Nao recomendada
American Academy of Pediatrics (AAP)* Recomenda Nao recomendada
Asociacion Espaniola de Pediatria (AEP)! Recomenda Nio recomendada (c)

(a) Se resultado anormal considerar cistografia miccional

(b) Recomendado na IU atipica (doenga grave, débito urinario
diminuido, massa abdominal ou vesical, elevacio da creatinina,
septicemia, auséncia de resposta ao tratamento apds 48 horas,
infe¢do por organismo nio E. coli).

A presenga de lesdo renal aumenta o risco de complicagdes a
longo prazo como a hipertensdo, a insuficiéncia renal'® e a
pré-eclampsia.'* Evidéncias recentes mostraram que a associagao
entre IU na infincia, lesdo renal e doenga renal cronica em
criangas com rins estruturalmente normais é escassa e as ci-
catrizes acontecem sobretudo naquelas que tem associado
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(c) Recomendada apenas na suspeita de lesao renal por alteracao
de parametros funcionais renais (eleva¢ao da creatinina, débito
urinario diminuido), massa abdominal ou vesical, septicemia,
evolugao atipica com persisténcia de febre por mais de 48-72
horas, infe¢iao por organismo nio E. coli, alteragoes ecografi-
cas.

RVU# A TU pode assim funcionar como um epifenémeno
que nos alerta sobre uma potencial alteragdo do trato urinario
subjacente, como lesdo renal congénita ou obstrugio.!

Depois do primeiro episédio de PNA, a percentagem de
criangas com cicatriz residual é variavel de 11.5% a 57.0%'21617,
dispersao que advém da heterogeneidade das populagdes
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estudadas's. Atualmente, reconhece-se que defeitos focais de
captagdo do radionucledtido sugerem cicatrizes adquiridas,
enquanto a diminuigdo global da captagdo podera indicar al-
teragdo congénita.!® Diferentes fatores, tal como a idade do
doente, o atraso no inicio do tratamento e o grau do RVU
tém sido relacionados com maior probabilidade de desenvol-
vimento de cicatriz."'4!* Parametros analiticos, tal como a
proteina C reativa e a contagem leucocitaria, tém também re-
velado rela¢do significativa nalguns estudos.!*"

De acordo com o protocolo da institui¢ao, a data da realizagdo
deste trabalho, a maioria das criangas foi seguida em consulta
de Pediatria Geral apds o primeiro episddio diagnosticado de
PNA, sendo proposto que todas realizem ecografia renovesical
e cintigrafia renal com 99mTc-DMSA pelo menos seis meses
apos o episddio agudo. Ja a cistouretrografia miccional,
isotopica ou radiologica, era recomendada apenas em casos
selecionados: em criangas com menos de dois anos de idade
quando presentes alteragdes ecograficas ou cintigraficas pa-
toldgicas, jacto urinario fraco, IU por organismo nao Escherichia
coli (E. coli) ou histdria familiar de doenga renal ou uroldgica;
e em criangas com dois ou mais anos, se identificadas alteracoes
ecograficas ou cintigraficas patologicas.*

Neste estudo temos como objetivo principal identificar a fre-
quéncia de alteragdes no cintigrama renal com 99mTc-DMSA
apos o primeiro episddio de PNA. Secundariamente preten-
demos analisar se as alteragdes encontradas no cintigrama se
associam a fatores como o sexo, a idade de apresentagao,
temperatura maxima registada no episddio de IU, tempo de
atraso no inicio de tratamento, gérmen identificado, resisténcia
ao antibiotico efetuado e presenca refluxo vesico ureteral.

Pretende-se que os resultados encontrados, em associagdo
com analise dos protocolos internacionais, orientem para a
melhor selecdo dos doentes a quem se deve realizar cintigrafia
no primeiro episédio de PNA.

Métodos

Foi realizado um estudo retrospetivo, com base nos registos
médicos eletronicos das criancas referenciadas as consultas
de Pediatria Geral e de Nefrologia Pediatrica de um hospital
de nivel III, ap6s o primeiro episddio de PNA diagnosticado
entre janeiro de 2012 e dezembro de 2015.

Para inclusdo no estudo, e tendo por base o protocolo da ins-

tituicdo, foram considerados os seguintes critérios:

1) idade inferior a 18 anos;

2) primeiro episédio de PNA, definida como IU em criangas
com idade inferior a dois anos ou IU associada a temperatura
igual ou superior a 38°C e/ou dor ou sensibilidade lombar;

3) diagndstico definitivo de IU com resultado de urocultura
em urina obtida por colheita assética — jato médio (210°
UFC/mL), pun¢io vesical ou sonda vesical (>10° UFC/mL);

4) realizacdo de ecografia renovesical;

5) realizagdo de cintigrafia renal com 99mTc-DMSA pelo
menos seis meses apos episddio agudo.

Foram considerados critérios de exclusao:

1) informagéo clinica insuficiente;

2) método de colheita de urina para diagndstico ndo assético;

3) existéncia de duas ou mais PNA antes da realizagdo da cin-
tigrafia com 99mTc-DMSA;

4) realizagdo de cintigrafia por outro método que nio o
99mTc-DMSA;

5) antecedentes conhecidos de patologia nefro-uroldgica;

6) identificagdo de patologia litidsica na ecografia renovesical
realizada,

7) uroculturas com crescimento de dois ou mais tipo de gér-
menes.

A informagio clinica foi obtida pela consulta do processo clinico
eletronico (SClinico®) e a informagéo do resultado da cintigrafia
da base de dados do servigo de Medicina Nuclear. Analisaram-
se os dados referentes ao sexo, idade no primeiro episodio de
PNA, carateristicas da febre (temperatura maxima registada),
dia de febre em que foi iniciada a terapéutica antibiotica, gérmen
identificado e sensibilidade ao antibidtico prescrito, achados da
ecografia renovesical, cintigrama renal com 99mTc-DMSA e
cistouretrografia miccional, quando efetuada.

O resultado da ecografia renovesical foi considerado anormal

sempre que se verificaram as seguintes alteracdes*:

A) renais - ectasia piélica 210mm, assimetria nas dimensoes
renais (tendo como referéncia o eixo longitudinal, rim es-
querdo superior ao rim direito >10mm ou rim direito
superior ao rim esquerdo 26mm), diminui¢éo da espessura
do parénquima renal, espessamento da parede do bacine-
te;

B) ureterais - dilatagdo da por¢do distal ou de todo o ureter,
espessamento da parede do ureter, ureterocelo, implantagao
andmala;

C) vesicais — espessamento parietal e alteracido do contetdo

vesical e

D) uretrais — dilatagdo da uretra.

O cintigrama renal com 99mTc-DMSA foi considerado
anormal sempre que estavam descritas uma ou mais dreas de
hipocapta¢ao de produto de contraste e/ou func¢io renal dife-
rencial de um dos rins inferior a 45%.2

O resultado da cistouretrografia miccional foi considerado
anormal sempre que se verificou a existéncia de RVU (Ia V)’

Para cada varidvel em estudo, foram definidos os seguintes

grupos:

1) Idade: <6 meses, [6;36 meses| e >36 meses;

2) Temperatura maxima registada: <38°C, [38;39°C[ e 239C¢;

3) Dia de febre em que foi iniciada a terapéutica antibiotica
(considerados apenas os casos febris e em que havia infor-
magido sobre o inicio da terapéutica): < 48 horas e > 48
horas apds o inicio da febre;
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4) Gérmen identificado: E. coli e nio E. coli (onde se inclui E.
coli produtora de beta lactamases (ESBL+));

5) Sensibilidade ao antibiético prescrito: ndo foi possivel
proceder a sua inclusio dada a reduzida expressio na
amostra;

6) Achados ecografico: ectasia piélica 210mm, assimetria nas
dimensdes renais, diminui¢do da espessura do parénquima
renal, espessamento da parede do bacinete, outras alteracoes
e presenca de duas ou mais alteragdes em simultineo;

7) Achados cintigraficos: fun¢ao diferencial alterada sem zona
de hipocaptacio, funcio diferencial normal com zona de
hipocaptagio e funcdo diferencial alterada com zona de
hipocaptagio;

8) Achados da cistouretrografia miccional: sem RVU, RVU
graulalle RVU graullla V.

Analise estatistica: realizada no programa SPSS® (Statistical
Package for the Social Sciences) versao 22.0 para Microsoft
Windows®. O nivel de significAncia adotado para a aceitagdo
de diferencas estatisticamente significativas foi de 0,05. A es-
tatistica descritiva foi feita com base em quadros de frequéncia
relativa e absoluta (apresentada sempre que conveniente por
percentagens). As medidas de localizagdo de tendéncia central
usadas foram: a moda no caso das variaveis nominais; moda
e mediana no caso das varidveis ordinais; e moda, média e
mediana sempre que as variaveis em estudo fossem quantitativas.
As caracteristicas demograficas e clinicas das criangas foram
estudadas com recurso ao teste de hipdteses ndo-paramétricos
de independéncia do Qui-Quadrado (no caso de variaveis
qualitativas nominais com teste exato de Fisher), bem como
o teste de aderéncia do Qui-Quadrado para a verificagdo dos
pressupostos de aplicabilidade dos testes, nomeadamente a
normalidade da amostra. Foram ainda utilizadas tabelas de
referéncia cruzada para determinar a associagdo entre pares
de variaveis. A relagdo entre a sensibilidade e especificidade
das variaveis continuas foi estudada através da Curva de Ca-
racteristicas de Operagdo Recetor (Curva ROC), e também
através desta, se assumiu auséncia de relacio entre estas
variaveis e as alteracdes do cintigrama quando o valor de p-
valor >0.05.

Resultados

Foram analisados os dados referentes a 744 criancas referen-
ciadas as consultas de Pediatria Geral (n=695) e de Nefrologia
Pediétrica (n=49). Destas, foram incluidas 448 (60.2%), e os
restantes 296 casos excluidos pelos critérios supracitados.

Verificou-se um predominio global do sexo feminino (70.5%).
Apenas em idade inferior a seis meses se registou maior fre-
quéncia do sexo masculino (71.6% vs. 28.4%). A idade mediana
de apresentagdo do primeiro episddio diagnosticado de PNA
foi 11 meses, minimo de uma semana e maximo de 17 anos.
As criangas com menos de seis meses representavam 21,2%
da amostra, e as criangas com idade igual ou superior a 36
meses representavam 14.3% (Tabela 2).
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Tabela 2: Distribui¢do por idade e género

Idade de apresentacdo (meses)

<6M | [6;36M[ | >36M Total

Masculino 68 >8 6 132

(71.6%) | (20.1%) | (9.4%) | (29,5%)
Género

Feminino 27 231 58 316

(28.4%) | (79.9%) | (90.6%) | (70.5%)
95 289 64
Total
° (21.2%) | (64.5%) | (14.3%)

Relativamente a presenga de temperatura febril foram registados
valores iguais ou superiores 38°C em 80.4% dos casos e 54.2%
apresentaram temperatura igual ou superior a 39°C. O inicio
da terapéutica antibidtica foi analisado em 356 casos (79.5%).
Cerca de metade destas criangas (52.2%) iniciou o antibidtico
até as 48 horas apos o inicio da febre. O gérmen isolado em
86.2% das PNA foi a E. coli (Tabela 3). O Proteus mirabilis foi
o segundo agente mais frequente (6.5%), seguido da Klebsiella
pneumoniae (1.8%).

Tabela 3: Gérmen isolado na urocultura.

Frequéncia Percentagem (%)

Escherichia coli 386 86.2%
Nao Escherichia coli 62 13.8%
Proteus mirabilis 29 6.5%
Klebsiella pneumoniae 8 1.8%
Staphylococcus saprophyticus 4 0.9%
Enterococcus faecalis 4 0.9%
Escherichia coli ESBL + 4 0.9%
Enterobacter cloacae 3 0.7%
Klebsiella oxytoca 2 0.4%
Citrobacter freundii complex 2 0.4%
Klebsiella pneumoniae ESBL+ 1 0.2%
Citrobacter koseri 1 0.2%
Staphylococcus az’ﬂeus meticilina ] 0.2%
sensivel
Streptococcus milleri 1 0.2%
Proteus Morganii 1 0.2%
Pseudomonas aeroginosa 1 0.2%
Total 448 100%
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A ecografia renovesical realizada identificou alguma anomalia
em 8.7% (n=39). Isoladamente a assimetria das dimensdes
renais foi a alteracdo mais frequentemente encontrada, repre-
sentando 46.2% do total das ecografias alteradas. (Tabela 4).

Tabela 4: Resultado da ecografia renovesical.

Resultado Alteragoes n (%)
Anormal 39 (8.7%)
Assimetria nas dimensdes renais 18 (46.1%)
Ectasia piélica > 10 mm 6 (15.4%)
Diminuigédo da espessura do 3 (7.7%)
parénquima renal
Espessamento da parede do bacinete 1(2.6%)
Qutras 8 (20.5%)
2 ou mais alteragdes 3 (7.7%)
Normal 409 (91.3%)
Total 448 (100.0%)

A mediana do tempo decorrido entre a infe¢io e a realizagdo
da cintigrafia foi de sete meses, variando de seis a vinte e
nove. Em 77 criancas (17.2%) o resultado foi considerado

anormal. Relativamente as altera¢des encontradas, a presenca
de uma fun¢ao diferencial anormal sem zona de hipocaptagio
foi a anomalia mais comum, representando 40.2% (31/77),
seguido de funcio diferencial normal com zona de hipocaptagio,
39.0% (30/77). A associagdo de uma fungéo diferencial alterada
com zona de hipocaptacio foi menos frequente, representando
20.8% (16/77) dos exames alterados. Das cintigrafias alteradas,
apenas 3 apresentaram alteragdes compativeis com anomalia
congénita do trato urinario.

Tendo em conta a presenca de alteragdes no cintigrama (77
casos), fomos de seguida avaliar a significAncia das diferentes
caracteristicas demogréficas e clinicas apresentadas pelas
criangas durante o episddio agudo (Tabela 5). Relativamente
a0 sexo, apesar de se verificar que é mais frequente encontrar
um cintigrama anormal no sexo feminino (18.0% nas raparigas
vs. 15.2% nos rapazes), a diferenca ndo é estatisticamente sig-
nificativa (p=0.495). Criancas mais velhas apresentaram mais
vezes alteragcdes no cintigrama: 9.5%, 18.0% e 25.0% para os
grupos <6 meses, [6, 36meses[ e 236 meses, respetivamente.
As diferencas encontradas apresentam significncia estatistica
(p=0.033). Relativamente ao valor da temperatura, verificou-
se que é mais provavel que o cintigrama seja anormal nas
criangas que apresentam febre igual ou superior a 39°C (6.9%,
13.7%, 21.0% respetivamente nos grupos <38°C, [38, 39°C[ e
239°C), sendo a diferenga estatisticamente significativa
(p=0.012). Quanto ao inicio da antibioticoterapia nas criangas
que desenvolveram alteragdes cintigraficas, a amostra tem
uma distribui¢do equilibrada entre os grupos definidos (<48h
de febre e >48h de febre) e sem diferencas estatisticamente
significativas (p=0.116). No que respeita ao gérmen identificado,

Tabela 5: Comparagao entre carateristicas demograficas, clinicas, laboratoriais e ecograficas com o resultado do cintigrama com 99mTc-DMSA.

Cintigrama

Normal (n=371) Anormal (n=77)

<6 meses 95 86 9
Idade [6,36 meses| 289 237 52 0.033
>36 meses 64 48 16
Masculino 132 112 20
Sexo 0.495
Feminino 316 259 57
<38°C 72 67 5
[38,39°C[ 117 101 16
Temperatura maxima 0.012
>39°C 243 192 51
Sem informacao 16 11 5
<48h de febre 186 153 33
Inicio do tratamento >48h de febre 170 137 33 0.116
Sem febre/informagao 92 81 11
E. coli 386 326 60
Gérmen 0.029
Nao E. coli 62 45 17
Normal 409 354 55
Ecografia renovesical <0.001
Anormal 39 17 22
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as altera¢des no cintigrama estdo mais frequentemente presentes
em IU causadas por gérmen ndo E. coli (27.4% vs. 15.5%),
apresentando diferenca com significado estatistico (p=0.029).
Das criangas que apresentavam ecografia anormal, 56.4% evi-
denciavam também alteracdes no cintigrama com 99mTc-
DMSA. Ja nas criangas com uma ecografia normal, apenas
13.4% revelaram um cintigrama alterado, sendo a diferenga a
este nivel estatisticamente significante (p<0.001). Os achados
ecograficos revelaram elevada especificidade (95.4 %) e valor
preditivo negativo de 86.6%.

A cistouretrografia miccional foi realizada em 51 doentes
(11.4%). Foi identificado RVU em 19.6% (10/51), tendo a
maioria das criangas RVU grau Il a V (Tabela 6). Dado a re-
duzida dimensdo da amostra que realizou a cistouretrografia
miccional ndo foi possivel inferir significincia estatistica para
os achados cintigraficos.

Tabela 6: Resultado da cistouretrografia miccional

RVU RVU
Total
graulell graulllaV
n 41 2 8 51
(%) (80.4%) (3.9%) (15.7%) (100%)
Discussao

A abordagem de seguimento adequada apds a primeira U
tem sido muito questionada, ndo havendo consenso sobre
qual o procedimento ideal.® Um dos grandes problemas é
identificar quais sdo as criangas que se encontram em risco
de desenvolver uma lesdo renal permanente e que necessitam
de seguimento a longo prazo.!?

Ao contréario da maioria dos protocolos,’ no nosso hospital,
todas as criangas com primeiro episdédio de PNA realizaram
cintigrafia renal com 99mTc-DMSA, nio sendo utilizados al-
goritmos para identificar a populagdo com alto risco de de-
senvolver cicatriz renal.

Analisando mais extensamente os resultados, na nossa
populagdo constatdmos que a frequéncia de PNA ¢ significa-
tivamente superior no sexo feminino, tal como em estudos
levados a cabo em outros paises.’>'¢? No lactente, a frequéncia
é superior no sexo masculino, tal como descrito na literatura
(Tabela 2).2!

A percentagem de criangas, onde o cintigrama renal revelou
alteragdes compativeis com cicatriz pielonefritica (17.2%), é
sobreponivel a reportada noutros estudos semelhantes, 17.4%,'*
15.0%1' e 11.5%*"2.

O nosso estudo revelou uma diferenga estatisticamente signi-
ficativa entre a idade e a alteragdo do cintigrama (p=0.033),
sendo mais frequentes as anomalias nas criangas que tiveram
primeiro diagnoéstico de IU em idades mais tardias. Importa
ressalvar que a distribui¢cdo da nossa amostra ndo é uniforme
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pelos grupos etarios definidos, observando-se o predominio
nas idades entre [6; 36 M[ (64.5%). Em oposi¢ao, outro estudo
nao encontrou diferenca entre a idade e o desenvolvimento
de cicatriz renal, no entanto, as faixas etdrias objeto de estudo
ndo eram similares.”

Para temperatura maxima registada, assumiu-se que a tem-
peratura referida pelos cuidadores era provavelmente axilar,
uma vez que essa é a pratica mais habitual nomeadamente no
nosso Servi¢o de Urgéncia. Esta variavel também apresentou
diferenca estatisticamente significativa com a alteragio do
cintigrama (p=0.012), sendo mais provavel um cintigrama
anormal em criangas que apresentam temperatura superior
ou igual a 39°C. Num estudo de Doganis D. ndo foram en-
contradas diferencas significativas a este nivel.??

Relativamente ao atraso no inicio de terapéutica, o nosso
estudo estd de acordo com outros autores, ndo se verificando
diferencas significativas entres aqueles que apresentaram um
cintigrama alterado ou normal.'#!¢22 Quanto ao agente
etioldgico, 0 nosso estudo encontrou diferengas estatisticamente
significativas entre os grupos definidos, sendo mais provavel
encontrar cicatriz renal em IU por agente ndo E. coli. Este
achado é corroborado pelo protocolo do National Institute
for Health and Clinical Excellence (NICE) * e pelo o protocolo
da Asociacion Espariola de Pediatria (AEP).

Os resultados ecograficos na nossa amostra reveleram uma
diferenca estatisticamente significativa (p <0.001) para o re-
sultado do cintigrama, tendo uma especificidade de 95.4%
(probabilidade de um individuo sem doenga ter um teste ne-
gativo). No entanto, existe sempre um grupo de criangas que
apesar de apresentar uma ecografia normal apresentard alte-
ragdes no cintigrama (13.4%; 55/409). No nosso estudo, con-
sideramos todas as alteracdes ecograficas patoldgicas e ndo
s6 aquelas que sugerem cicatriz renal o que poderia permitir
aumentar a sensibilidade.

De acordo com o protocolo do National Institute for Health
and Clinical Excellence (NICE)5 e adaptando a nossa amostra,
todas as criancas com menos de 6 meses ou IU atipica reali-
zariam ecografia apos a fase aguda e perante um resultado al-
terado seriam submetidas a cintigrafia assim como todas as
criangas com menos de 36 meses e IU atipica. Aplicando este
protocolo a nossa amostra, e assumindo IU atipica apenas na
presenca de um gérmen nao E. coli, realizariam-se apenas 63
cintigrafias e ficariam por identificar 60/77 (80%). Este valor
¢ subestimado uma vez que ndo foram analisadas todas as va-
ridveis da IU considerada atipica. (Tabela 7)

A American Academy of Pediatrics (AAP)? recomenda
realizagdo de ecografia a todas as criangas, ndo recomendando
arealizagdo da cintigrafia da mesma forma. Quando encontradas
alteracdes ecogréficas, deixa em aberto a possibilidade de
serem requeridos exames adicionais ou o encaminhamento
para consulta de urologia. Aplicando o protocolo da AAP,
assumindo a realizagdo de cintigrama com 99mTc-DMSA
apenas as criangas com alteragdes ecograficas, realizariamos
39 cintigrafias, mas ndo seriam identificadas 55/77 (71.4%)
criangas com alteragdes.



ALTERACOES CINTIGRAFICAS APOS PRIMEIRO EPISODIO DE PIELONEFRITE AGUDA

Tabela 7: Simulagao da abordagem segundo Protocolos Internacionais

Cintigrafias Cintigrafias Cicatriz renal
Protocolo . Gom :
preconizadas anormal nio identificada
National Institute for Health and Clinical Excellence (NICE)?
Selecionados os seguintes subrupos: ¥
o <6 M: ecografia anormal e/ou gérmen nao E. coli (23) (6)
o [6; 36M[: gérmen nao E. coli (40) (11)
« 236 M: sem indicagdo para estudo adicional 63 17 60/77 (78%)
American Academy of Pediatrics (AAP)*
Selecionados os seguintes subrupos:
Ecografia anormal 39 22 55/77 (71.4%)
Asociacién Espafiola de Pediatria (AEP)!
Selecionados os seguintes subrupos: ¥
Ecografia anormal ou gérmen nao E. coli 92 32 45/77 (58.4%)
Varidveis estatisticamente sigificativas:
o Ecografia anormal, germen nao E. coli, temperatura > 39°C ou idade 236M 319 69 8/77 (10.4%)
« Ecografia anormal, gérmen ndo E. coli ou temperatura > 39°C 301 68 9/77 (11.7%)
o Ecografia anormal, gérmen nao E. coli ou idade 236M 140 41 36/77 (46.8%)
o Ecografia anormal ou temperatura > 39°C 265 63 14/77 (18.2%)

a) Para a defini¢ao de IU atipica assumiu-se apenas a presen¢a de gérmen nao E. coli pelo que a dimensao do grupo pode

estar subestimada

Por outro lado, o protocolo da Asociacion Espariola de Pediatria
(AEP)! preconiza a realizacdo de cintigrafia a criancas com
alteragdes ecograficas e/ou perante uma IU por um gérmen
nao E. coli. Através desta abordagem de seguimento seriam
realizadas 92 cintigrafias e ndo seriam detetadas 45/77 (58.4%)
das alteragdes cintigréficas. A semelhanga do que acontece ao
aplicarmos o protocolo NICE, também este valor ¢ subestimado
uma vez que ndo foram analisados todos os casos em que
estaria recomendada a cintigrafia com 99mTc-DMSA.

Partindo agora para os resultados do nosso estudo, utilizamos
os critérios que apresentaram diferenca estatisticamente signi-
ficativa para definir as criangas que deveriam prosseguir inves-
tigacdo. Assumindo a realiza¢do de ecografia renal a todas as
criangas e realizando cintigrafia renal na presenca de qualquer
umas das variaveis (ecografia renal alterada; gérmen nao E.
coli; temperatura 239°C e idade >36M) realizariamos 319
exames e nao seriam detetadas 8/77 (10.4%) cintigrafias alteradas.
Outras combinac¢des destas varidveis anteriormente descritas
levariam a uma diminui¢ao do numero de cintigrafias preco-
nizadas mas consequentemente a uma maior numero de
alteragOes cintigraficas ndo seriam identificadas. (Tabela 7)

A natureza retrospetiva do modelo representa uma das
principais limitacdes deste estudo, fazendo com que alguma
informacio se encontre omissa e a colheita nao fosse norma-
lizada. A dimensdo do grupo, nomeadamente no que diz
respeito as criancas onde foram detetadas alteragdes na

ecografia renal e no cintigrama renal com 99mTc-DMSA,
nao permitiu avaliar possiveis diferengas estatisticas para
cada uma das altera¢des individualmente. Além disso, o custo
econdmico dos diferentes modelos de seguimento e exposigdo
a radiacdo ndo foram avaliados.

Sendo a IU uma das infe¢des bacterianas mais comuns na
infancia e a PNA potencial gerador de lesdo renal permanente,
héa uma preocupagio crescente com qual serd o modo de iden-
tificacdo e seguimento neste grupo de criangas. A aplicagdo de
rotina de exames complementares mais invasivos a todas as
criancas tem sido questionada e, recentemente foram elaborados
protocolos onde se defende uma abordagem mais conservadora,
baseados na relagéo custo beneficio. Um protocolo em que se
realize cintigrafia a todas as crian¢as com PNA, como no nosso
hospital, tem maior probabilidade em detetar cicatriz renal,
mas implica custos associados e exposi¢do a radia¢do, havendo
inclusive incertezas quanto ao claro significado a longo prazo
das cicatrizes renais associadas a IU.

Podemos concluir, pelo nosso estudo, que alguns critérios,
como o valor da temperatura, idade ao diagnostico, agente
etiologico e resultado da ecografia renal, poderdo ser tteis na
sele¢do das criangas com risco superior para o desenvolvimento
de cicatriz ap6s PNA, mas estudos prospetivos seriam neces-
sarios para replicar este dado preliminar. Sendo a ecografia
um método nio invasivo com alta especificidade para cicatriz
renal, deverd ser considerada em todas as criancas com PNA.
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. TRICHOBEZOARS — PEDOPSYCHIATRIC APPROACH — RELATED TO A CLINICAL CASE
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Resumo

Introdugio: Os tricobezoares sdo massas compactas de frag-
mentos de cabelos ou pelos ingeridos (tricotilofagia), digeridos
parcialmente ou ndo digeridos, que ficam acumulados no es-
tomago e/ou intestino. A associagdo com patologia psiquiatrica
¢ comum.

Objetivo: Demonstrar a importancia da abordagem pedop-
siquidtrica nesta patologia, recorrendo a descricdo de um
caso clinico ilustrativo e de revisao da literatura.
Metodologia: Consulta do processo clinico da doente.
Entrevista pedopsiquiatrica presencial. Pesquisa bibliografica
ndo sistemdtica de artigos cientificos sobre o tema na plataforma
de dados online “pubmed”.

Resultados/Discussao: Adolescente de 16 anos, sexo feminino,
com antecedentes pessoais de tricobezoares que recorre ao
servio de urgéncia por queixas dispépticas. A Tomografia
Computorizada (TC) mostrou duas massas compactas no es-
tomago e intestino, tendo sido intervencionada cirurgicamente
por tricobezoares. Teve acompanhamentos psicologico e pe-
dopsiquiatrico prévios, com adesdo irregular e histéria com-
pativel com tricotilomania (TTM).

As abordagens diagndstica e terapéutica do ponto de vista
médico, cirurgico, psicolégico e psiquidtrico, sio comple-
mentares. Em doentes com dor abdominal subaguda, perda
ponderal e massa epigastrica (especialmente se criancas, ado-
lescentes ou mulheres jovens com ou sem histéria prévia de
bezoares), o diagndstico diferencial deve contemplar esta pa-
tologia. Na anamnese, é fundamental perguntar sobre trico-
tilomania/tricofagia. Para além disso, ¢ importante inspecionar
o couro cabeludo (localizando alopecia) e realizar Meios
Complementares de Diagndstico e Terapéutica (MCDT’s).

Concluséao: O diagndstico é feito por evidéncia de tricofagia
de longa data, massa abdominal e MCDTs de imagem, sendo
que, a obten¢do de um fragmento de cabelo emaranhado
pelo endoscopio é patognomonica. A laparotomia para
remogio de tricobezoares é o tratamento cirurgico mais in-
dicado. Algumas perturbacdes psiquiatricas e contextos so-
ciofamiliares conflituosos sao fatores de risco associados, tal
como constatamos no caso apresentado. A abordagem da

Abstract

Introduction: Trichobezoars are compact masses of ingested
hair fragments (trichotillophagy), partially digested or undi-
gested, that accumulate in the stomach or intestine. The asso-
ciation with psychiatric pathology is very common.

Objective: To demonstrate the importance of the pedopsy-
chiatric approach in this pathology, using the description of a
clinical case and literature review.

Methods: Verification of the patient’s clinical file. Face-to-
face pedopsychiatric interview. Non-systematic bibliographic
search of scientific articles in the online data platform “pub-
med”

Results/Discussion: 16-year-old female, with a personal
history of trichobezoars who goes to the emergency department
for dyspeptic complaints. Computed Tomography (CT) showed
two compact masses in the stomach and intestine, that were
surgically intervened. She had previous psychological and
pedopsychiatric follow-ups, with irregular appearance, and a
history compatible with trichotillomania. The diagnostic and
therapeutic approaches are complementary, looking at medical,
surgical, psychological and psychiatric points of view. In
patients with subacute abdominal pain, weight loss and
epigastric mass (especially if children, adolescents or young
women with or without a previous history of bezoars), the
differential diagnosis should include this pathology. In anam-
nesis, it is essential to question about trichotillomania/tri-
chophagy. In addition, it is important to inspect the scalp (lo-
cating alopecia) and to perform Complementary Diagnostic
and Therapeutic Means (MCDT).

Conclusion: The diagnosis is made by evidence of long-
standing trichophagy, abdominal mass and imaging MCDTs,
and obtaining a fragment of matted hair through the endoscope
is pathognomonic. To remove trichobezoars, laparotomy is
the most indicated surgical treatment. As noted in the case
presented, some psychiatric disorders and conflicting social
and family contexts are associated risk factors. The approach
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causa emocional subjacente, através de psicoeducagio, inter-
vengdes individuais e familiares, é fundamental para a evolugéo
favoravel do caso. Os farmacos inibidores seletivos de recaptagio
de serotonina (ISRS) demonstram alguma eficacia. A terapia
farmacoldgica em associagdo com as estratégias comporta-
mentais, parece ter melhores resultados. A terapia cognitiva
comportamental é a modalidade mais utilizada e que se tem
demonstrado mais eficaz nos casos associados a TTM. No
entanto, novos estudos sdo necessarios para compreensdo da
abordagem mais eficaz nestes casos.

» «

Palavras-chave: “tricobezoares”,
<« b2l
tratamento.

»

tricotilomania’, “tricofagia’,

Introducao

Os bezoares sdo massas compactas de matéria ingerida,
digerida parcialmente ou ndo digerida, que podem ficar
alojadas no estbmago ou intestino. Existem diversos tipos e
sao classificados de acordo com a substincia que os forma: fi-
tobezoares sio compostos por fibras vegetais e sdo os mais
comuns; tricobezoares sio compostos por cabelos/ pelos; far-
macobezoares sdo compostos por medicamentos ou drogas;
lactobezoares sdo compostos por leite coalhado; entre outros
materiais ndo digeriveis. 1* O termo bezoar deriva da palavra
bazahr, usada pelos drabes para descrever antidotos para
venenos extraidos de animais e trico deriva da palavra grega
trich, que significa cabelo. * O cabelo humano (especialmente
o cabelo comprido) é resistente a digestdo e ao peristaltismo,
por isso tende a permanecer no estdmago, por um periodo de
tempo longo, podendo formar uma grande “bola de cabelo”.
O primeiro caso de tricobezoares foi identificado em 1779
por Baudomant. ! Quando essa deposi¢do se estende além do
piloro é denominada de Sindrome de Rapunzel. %% Esta sin-
drome é uma manifesta¢do rara de tricobezoares e foi descrito
em 1968 por Vaughan et al. 17

Os bezoares podem ser assintomaticos nos estadios iniciais
ou desenvolver sintomas, essencialmente dispépticos, de
acordo com o tamanho das massas. 2

Os fatores de risco para o desenvolvimento de bezoares sdo:
alteragdes anatomicas ou da motilidade gastrointestinal, alte-
ragOes na secre¢do de suco gastrico, cirurgias prévias e doenca
psiquidtrica subjacente.> Os tricobezoares sdo relativamente
raros, mas sdo dos tipos mais comuns. Entre 80 a 90% dos
casos de tricobezoares ocorrem em mulheres e 80% destas
tém idade inferior a 30 anos. ' Os tricobezoares podem
surgir por ingestdo do préprio cabelo ou de pelos (tricotilofagia)
e representam graves complicagdes da tricotilomania (TTM)
e da pica. 8 A TTM, pertence ao grupo das perturbagdes
obsessivo-compulsivas e é caracterizada por comportamentos
repetitivos e persistentes de arrancar os proprios cabelos (do
couro cabeludo, sobrancelhas, cilios ou de outras partes do
corpo) com perda de cabelo percetivel e tentativas repetidas
de diminuir ou interromper esses comportamentos. Habi-
tualmente hd uma tensio crescente que precede o comporta-
mento com sensagdo de alivio/prazer posterior. E frequente
no inicio da adolescéncia, com pico de prevaléncia entre os 4
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to the emotional cause, through psychoeducation, individual
and family interventions, is fundamental for the favorable
evolution of the case. Selective serotonin reuptake inhibiting
drugs (SSRIs) demonstrate some efficacy. Pharmacological
therapy in association with behavioral strategies seems to
have better results. Cognitive behavioral therapy is the most
used option and has been shown to be most effective in cases
associated with TTM. However, further studies are needed to
understand the most effective approach in these cases.

»

Keywords: “trichobezoars”,
“treatment’.

trichotillomania’, “trichophagy”,

e 17 anos. %! A pica é uma perturbagdo alimentar, que se
define por uma ingestdo persistente de substincias nao
nutritivas, ndo alimentares, por um periodo igual ou superior
a um més, de uma forma desadequada ao nivel do desenvol-
vimento (depois dos 24 meses) e cultura do individuo. Embora
deficiéncias de vitaminas e minerais (p. ex., zinco, ferro)
tenham sido descritas em alguns casos, nem sempre estio
presentes. 8

A TTM e a pica, por vezes, s6 chegam a atengdo clinica asso-
ciadas a complicagdes médicas gerais, como a formagao de
bezoares, problemas intestinais mecénicos, entre outras. Estas,
tais como outras perturbagdes psiquidtricas associadas, se
nao forem devidamente identificadas e tratadas, podem con-
tribuir para um pior progndstico, associado a alto risco de
morte por tricobezoares; (5) 30% das causas de mortalidade
sao devidas a hemorragia ou perfuragdo gastrointestinal.(6)
O desenvolvimento de tricobezoares em criangas é principal-
mente uma questio do foro psiquiatrico, mais do que cirtrgi-
co.(11) Com a realizagdo deste trabalho, os autores pretendem
evidenciar a importincia de uma abordagem pedopsiquiatrica
longa e consistente, tendo para isso recorrido a descri¢do de
um caso ilustrativo. Assim, relatamos o caso de uma jovem
de 16 anos de idade, com histéria prévia de TTM com
tricofagia e tricobezoares, que foi intervencionada cirurgica-
mente pela terceira vez por recorréncia de tricobezoares. Teve
acompanhamentos Pedopsiquiatrico e Psicologico prévios,
nos ultimos dez anos, com adesao irregular.

Metodologia

A informagdo para apresentacdo do caso clinico foi obtida
com base na entrevista médica e na consulta completa do res-
petivo processo clinico, com o consentimento informado as-
sinado pelo pai da doente. Foi feita uma revisao nao sistematica
da literatura sobre os desafios no tratamento pedopsiquiatrico
deste tipo de casos. A pesquisa foi feita na plataforma de
dados online “pubmed” e incidiu sobre artigos cientificos pu-
blicados em revistas indexadas e escritos em inglés ou espanhol.
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Caso Clinico

Jovem do sexo feminino, 16 anos de idade, recorreu ao Servi¢o
de Urgéncia por quadro subito de dor abdominal, palidez cu-
tinea, sudorese e vomitos, com evolugio de 2 semanas. Desde
essa altura, apenas tolerava dieta restrita a liquidos, tendo
tido uma perda ponderal de 4 quilos. Tratava-se de uma
doente com antecedentes de tricotilomania e tricobezoares,
submetida a intervengao cirtirgica aos 6 e 9 anos de idade. Na
altura, iniciou acompanhamento psicolégico, que cumpriu
de forma irregular e acompanhamento pedopsiquidtrico que
abandonou ha 6 anos.

No exame objetivo, destacava-se a presenca de uma tumefacéo
abdominal nos quadrantes esquerdos, de consisténcia pétrea
e dolorosa a palpa¢io. No couro cabeludo, apresentava areas
de alopécia. Os exames laboratoriais ndo revelaram alteragdes.
Os exames de imagiologia revelaram duas massas volumosas
no estomago (30 cm) e intestino (12 cm), pelo que foi
internada para remogéo cirurgica de tricobezoares com gas-
trostomia e enterotomia por laparotomia. Foi observada por
Pedopsiquiatria de Ligacdo e no exame do estado mental des-
tacava-se humor ansioso, atitude reservada, discurso provocado
e uma contextualizacdo do inicio do quadro ha 5 meses,
altura em que inicia novamente comportamentos de TTM e
tricofagia, relacionando com periodos de maior ansiedade
associados ao desempenho escolar. Aparentemente assintomatica
até essa altura. Perante o quadro, iniciou terapéutica com ser-
tralina (50 mg dia) e risperidona (1 mg dia), tendo sido enca-
minhada posteriormente para consultas de Psicologia e Pe-
dopsiquiatria em ambulatorio.

No pds-operatdrio, teve como complicagdes, infe¢do da ferida
operatdria e derrame plural a esquerda, com necessidade de
antibioterapia e toracoscopia com colocagio de dreno toracico,
tendo havido melhoria do quadro clinico, com restabelecimento
do padréo alimentar.

No acompanhamento pedopsiquidtrico em ambulatério foi
estabelecida uma relacdo terapéutica com a jovem e a familia,
de modo a aprofundar a histéria pessoal e familiar.

Relativamente aos antecedentes pessoais foi referido um de-
senvolvimento psicomotor sem alteragdes de relevo e foram
negadas outras doengas orgéanicas. Foi descrita como uma
crianga reservada, porém sem problemas de socializagdo ou
adaptagdo prévios.

Aos 6 anos de idade, teve inicio insidioso dos comportamentos
de tricotilomania e tricofagia, com isolamento social, que se
manifestaram em contexto de divorcio dos pais. Na altura, ja
apresentava dreas de alopécia que tentava esconder com pen-
teados.

Em termos de aprendizagem escolar, sempre teve um apro-
veitamento razoavel, frequenta o 10° ano de escolaridade e
tem projeto futuro de frequentar o Curso de Enfermagem.
Teve 2 reprovagdes no 10° ano, a primeira por desinteresse
escolar e a segunda por doenga, que motivaram o absentismo
escolar. Descrita boa relagdo com o grupo de pares.

Em relagdo ao contexto familiar, a jovem é filha nica, os pais
divorciaram-se aos 6 anos de idade, tendo ficado a viver com
a mae (visita o pai aos fins de semana). O pai tem uma
familia reconstruida, com uma filha de 6 anos. Os pais, atual-

mente, comunicam apenas o essencial em relacio a jovem. O
pai é descrito como reservado e introvertido. A mée é descrita
como ansiosa e algo instdvel emocionalmente. Desconhece-
se patologia psiquidtrica na familia. Ndo se apuram sintomas
depressivos e/ou obsessivo-compulsivos dos pais.

Nas observag¢des iniciais a jovem apresentava uma postura
tensa, humor algo ansioso, discurso provocado, superficial,
com evitamento em aceder as suas emogdes e a abordar os
assuntos pessoais e familiares, descrevia apenas sintomas de
ansiedade associados as avaliacdes escolares e insonia inicial,
com melhoria ap6s introducéo da terapéutica. Foram negados
consumos de alcool ou de outras substancias psicoativas. Nao
se apuraram descricdes sugestivas de sinais e sintomas de
humor depressivo, sintomas maniformes, sintomas psicéticos
ou ideacéo suicida.

O plano terapéutico definido passou por manter o acompa-
nhamento pedopsiquidtrico e psicoldgico em simultaneo,
tendo iniciado psicoterapia de orientagdo cognitivo-compor-
tamental realizada em articula¢ao (Pedopsiquiatra e Psic6logo)
e familiar sistémica, para além da terapia farmacologica. A
jovem mantem-se em acompanhamento hd um ano, com
consultas de psicologia semanais e de pedopsiquiatria men-
sais.

Ao longo do acompanhamento a jovem foi sendo capaz de
abordar e refletir sobre os seus problemas, apurando-se uma
relagdo conflituosa com a mée, com episddios esporadicos de
heteroagressividade verbal e fisica que, segundo a jovem,
ocorriam em contexto de discussdes sobre frustracdes laborais
da progenitora. A made, inicialmente menos permeavel com
alguma dificuldade em colocar-se em causa, culpabilizando a
filha pelos conflitos e pela auséncia de relagdo entre ambas,
passou a assumir alguma irritabilidade nas discussées, que
associava a momentos de maior cansago. O pai, apesar de ser
visto como figura de referéncia, encontrava-se pouco presente,
sendo desejo da jovem passar mais tempo com o mesmo.
Tém sido trabalhadas as relagdes intrafamiliares: o pai assumiu
um papel mais presente e ativo na relagdo com a jovem, os
conflitos na relagio com a mae diminuiram.

Relativamente aos comportamentos de arrancar cabelo, refere
que nunca os partilhou com ninguém e conta que “fazia-os
sem pensar (sic) quando se sentia mais ansiosa, seja em mo-
mentos de avaliagdo escolar, seja perante conflitos com a
mae. Descreve sentimentos de vergonha e arrependimento
associados. Nega qualquer vontade de arrancar ou mastigar
cabelo. Inicialmente enrolava o cabelo no dedo, atualmente
em substituicdo, manuseia um elastico.

A jovem tem vindo a revelar boas estratégias de coping para
lidar com situa¢des ansiogénicas.

A familia alargada (tios) e alguns amigos, informados da
doenga, tém colaborado para o seu bem-estar e simultaneamente
monitorizagdo da doenga. Até ao momento nio foram relatados
novos episddios de TTM e/ou tricofagia, ou outros sintomas.
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Resultados/Discussao

Cerca de 80 a 90% dos casos de bezoares ocorrem em
individuos do sexo feminino com menos de 30 anos (princi-
palmente entre os 10 e 19 anos). '»* Em criangas, o desenvol-
vimento de tricobezoares ¢ principalmente uma questdo psi-
quiatrica, mais do que cirurgica. !

O espetro clinico desses doentes é variavel sendo que a
maioria deles, no inicio, sdo assintomaticos por longos
periodos. Os sintomas geralmente incluem dor abdominal
subaguda, perda de peso, distensdo abdominal, alopécia
irregular, anorexia, saciedade precoce, massa epigastrica
palpavel (dura, moével e indolor), obstipagdo ou diarreia,
vomitos e até halitose. 23

Qualquer caso com evoluc¢do subaguda de dor abdominal e
emagrecimento acompanhado de massa epigdstrica requer
anamnese direcionada a procura de perturbagoes alimentares/
tricofagia e a inspe¢do do couro cabeludo do doente para lo-
calizar areas de alopécia, especialmente em jovens de sexo fe-
minino. Os pais devem ser questionados diretamente sobre
comportamentos de TTM, uma vez que, habitualmente nao
fazem a associagdo direta a este tipo de sintomas.

Entre 5 a 30% dos doentes com TTM tém comportamentos
de tricofagia associados, enquanto 1 a 37% destes desenvolverdo
um tricobezoar. 412

As complicagdes sdo raras, destacando-se: obstrugdo intestinal;
ulceragdo com hemorragia e/ou perfuragdo secundaria; ente-
ropatia com perda de proteinas; peritonite; pancreatite aguda.
-6 Estas ultimas podem surgir se o tratamento nido for
atempado. ©

Abordagem médica e cirurgica

O diagnostico é feito por evidéncia de tricofagia de longa
data, massa abdominal e exames de imagem, mas a obtengao
de um fragmento de cabelo emaranhado pelo endoscépio é
patognomonico. 2

Os MCDTs de imagem usados para diagndstico incluem a
Radiografia Simples do Abdémen (pouco especifico), Radio-
grafia Contrastada do Abdémen (especifico e sensivel), Ul-
trassonografia do Abdémen (muito especifico e sensivel), TC
do Abdémen (o melhor para mostrar tamanho, localizagdo e
configuragio) e Endoscopia Digestiva Alta (EDA) que ¢ o
exame de elei¢do, uma vez que, confirma o diagndstico e
pode auxiliar no tratamento de tricobezoares de pequenas
dimensdes. 3¢ No entanto, a tentativa repetida de tratamento
endoscopico pode levar a tlceras por pressio, esofagite e per-
furacdo esofdgica, tornando o tratamento cirurgico o mais
indicado em tricobezoares de grandes dimensodes, nomeada-
mente a gastrotomia por laparoscopia ou laparatomia. Esta
ultima abordagem é o melhor método cirtrgico, embora
esteja associada a alta incidéncia de infe¢do pos-operatdria.
12356 Num paciente que possui apenas um bezoar parcialmente
obstrutivo, o beneficio da laparoscopia é claro.

O tratamento médico é restrito a anemia e a fadiga, se existir.
O tratamento farmacoldgico nao psiquidtrico dos tricobezoares,
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ao contrario daquele usado noutros tipos de bezoares, é nor-
malmente ineficaz. Porém, ha estudos que indicam que os
procinéticos adjuvantes (metoclopramida), a administragdo
intragéastrica de enzimas (lipase pancreatica, celulose) e a dis-
solu¢do quimica (“cola”), podem acelerar a resolugédo de um
bezoar gastrico. %13

Abordagem pedopsiquiatrica

Para além dos tratamentos anteriormente referidos, sao es-
senciais os acompanhamentos psiquidtrico e psicoldgico,
abrangentes e de longa duragdo. A coexisténcia de outras
perturbagdes psiquidtricas é fator de risco para o desenvolvi-
mento de tricobezoares, nomeadamente a TTM, tricofagia,
pica, perturba¢io de ansiedade, perturbacio obsessiva com-
pulsiva, perturba¢ao depressiva, perturbacao dismorfica cor-
poral, anorexia nervosa, perturbagdo do desenvolvimento in-
telectual e perturbagéo disruptiva do controlo dos impulsos e
da conduta. Caracteristicas individuais de introversao, assim
como situagdes de luto, contexto familiar conflituoso e grave
privagdo relacional, também sdo descritos como fatores de-
sencadeantes. ¥5¢ E importante um tratamento adequado
das problematicas subjacentes.

Relativamente a TTM, condigdo frequentemente associada a
formacdo de tricobezoares e ilustrada pelo caso clinico apre-
sentado, a etiologia é desconhecida, embora se suspeite de
causas ambientais e genéticas. Existem algumas explicacdes
propostas para o inicio e manuten¢do do comportamento de
arrancar cabelos, uma delas refere que esses comportamentos
surgem como um mecanismo apreendido para gerir a ansiedade
ou eventos de maior stress, tal como parece ter acontecido no
caso apresentado. Doentes com TTM ndo conseguem controlar
o impulso de arrancar os cabelos e muitas vezes negam o
comportamento. % A maioria das criangas/jovens com TTM
sente vergonha e/ou culpa pela perda de cabelo e por vezes
surge algum grau de isolamento social, devido a problemas
em casa, escola ou trabalho, com consequente aumento dos
niveis de stress ou ansiedade. A TTM esta muitas vezes
associada a baixa autoestima, perturbagoes de ansiedade ou
perturbagdes depressivas. A introversdo e os tragos obsessi-
vo-compulsivos de personalidade, sdo algumas caracteristicas
destes doentes que devem ser alvo de atengao. %1014

A psicoeducagido para a doenga é fundamental e constitui a
primeira abordagem do tratamento psiquiatrico e psicologico.
Esta deve ser adaptada a idade e capacidade intelectual do
doente. Em criangas e adolescentes, a psicoeducagido deve ser
dirigida também aos membros da familia e, em alguns casos,
pode haver necessidade de abranger outros elementos do
ambiente préximo (amigos, familia alargada), que devem
estar envolvidos no processo de tratamento.#%*!° Sdo sugeridas
também medidas de prevengdo, como rapar ou cortar o cabelo
curto.



TRICOBEZOARES — ABORDAGEM PEDOPSIQUIATRICA — A PROPOSITO DE UM CASO CLINICO

A terapia cognitivo-comportamental (TCC) é a modalidade
mais utilizada e que se tem demonstrado mais eficaz no trata-
mento da TTM - a técnica de reversdo de habito, eliminagdo
de comportamentos comoérbidos, auto-monitorizagio e treino
de relaxamento, tem sido estratégias comportamentais efetivas.
A terapia de aceitagdo e compromisso e mindfulness (ambas
TCC de 3 Geragao), terapia dialética-comportamental, terapia
pais-filhos, terapia de grupo e hipnose, sdo outros tipos de
modalidades terapéuticas que também tém sido utilizadas no
tratamento da TTM. 47

Alguns estudos indicam que a terapia psiquiatrica farmacoldgica
combinada, associada a outras modalidades de tratamento
parecem ser mais tteis do que o tratamento farmacolédgico
em monoterapia. ¥%1015

Atualmente, ainda ndo hd um tratamento aprovado para a
TTM, no entanto, varias modalidades farmacologicas tém
sido usadas, dirigidas a etiologia subjacente (perturbagéo ob-
sessiva compulsiva, perturbagdo depressiva, perturbacio de
ansiedade, perturba¢io disruptiva do controlo dos impulsos
e da conduta). 47

A maioria dos estudos até ao momento investigou a eficacia
dos inibidores seletivos da recapta¢ao de serotonina (ISRS).
Estes farmacos demonstraram algum grau de eficicia em
doentes com TTM, mas uma resposta positiva ao tratamento
nao é consistente. Em crian¢as, os ISRS (por exemplo,
fluoxetina, sertralina, escitalopram, fluvoxamina e citalopram)
podem ser mais vantajosos como op¢ao de medicagdo do que
os antidepressivos triciclicos devido a menor gravidade dos
efeitos adversos. 47%1%1621 Apesar de ser mais dificil de tolerar,
alguns autores consideram a clomipramina mais eficaz do
que os ISRS. #7. Vérios antipsicdticos também parecem ser
eficazes, tais como risperidona, olanzapina, quetiapina,
pimozida e haloperidol. 711621 Um antipsicético pode
substituir um ISRS ou pode ser adicionado para aumentar o
seu efeito. O bupropiom também parece ser uma boa opgao
nos casos resistentes aos ISRS. ? Alguns estudos em diferentes
faixas etdrias também demonstram eficacia do efeito inibitério
da naltrexona.® O dronabinol e os canabinoides parecem ter
sido eficazes num pequeno estudo realizado apenas em
mulheres e a N-acetilcisteina (NAC) em alguns estudos reali-
zados em adultos. #%1%2! O metilfenidato demonstrou eficacia
limitada em doentes com T'TM e perturbagio de hiperatividade
e défice de atengdo. ! Os estudos de caso sugerem que a 0x-
carbazepina e o aripiprazol justificam mais estudos como
possiveis tratamentos para a TTM. 10

As recorréncias de tricobezaoares ocorrem em cerca de 20%
dos casos, se a etiologia primaria ou subjacente, neste caso a
TTM, néo for controlada. Portanto, um acompanhamento
psiquidtrico adequado é fundamental para evitar a recorréncia
e alcancar a resolucdo definitiva. %

No caso clinico relatado, os antecedentes pessoais e a TC
realizada em SU levaram a um diagnoéstico atempado, permi-
tindo o tratamento imediato e bem sucedido, por laparotomia.
Destaca-se o acompanhamento psiquiatrico e psicoldgico

prévios, que por terem sido inconsistentes, ndo permitiram
prevenir uma terceira interven¢ao cirurgica. Atualmente, com
uma boa adesdo a estes acompanhamentos, que contemplam
TCC, intervengdo familiar, terapia farmacoldgica combinada
(sertralina 50mg e risperidona 1mg) e uma rede de apoio
alargada, o tratamento tem sido eficaz e a evolugao favoravel.

Conclusoes

Os bezoares devem constar como diagndstico diferencial de
dor abdominal, particularmente em criancas e adolescentes
do sexo feminino, inseridas num contexto sociofamiliar de
elevada conflitualidade. O diagnostico é feito por evidéncia
de tricofagia de longa data, massa abdominal e exames de
imagem, sendo que a obten¢do de um fragmento de cabelo
emaranhado pelo endoscdpio é patognomonica. A laparotomia
para remogao de tricobezoares é o tratamento cirirgico mais
indicado. A maior parte destes casos estdo associados a doenca
psiquidtrica prévia, nomeadamente tricotilomania, pica, per-
turbagdes de ansiedade entre outras, pelo que o diagnostico e
tratamento da causa emocional é fundamental para uma evo-
lugéo favoravel deste tipo de casos. A dete¢ao precoce de tri-
cobezoares depende de uma triagem eficaz para TTM e com-
portamentos relacionados, a fim de evitar uma condigao po-
tencialmente fatal. As recorréncias pds-cirtrgicas sdo relatadas
por seguimento psiquiatrico inadequado. Estes doentes devem
ter um acompanhamento interdisciplinar, com médicos (ci-
rurgides, pedopsiquiatras) e psicologos. Para além das questdes
médico-cirurgicas, devem ser abordadas e tratadas as causas
psicoemocionais subjacentes, através da psicoeducacio dos
doentes e das suas familias, intervencdes individuais e familiares.

Ha poucas informagdes atuais sobre o tratamento farmacoldgico
eficaz nos casos de TTM. A maioria dos estudos investigou a
eficdcia dos ISRS, que demonstraram algum grau de eficicia,
mas uma resposta positiva ao tratamento nao ¢ consistente.
Alguns estudos indicam que a terapia psiquidtrica farmacoldgica
combinada, associada a outras modalidades de tratamento,
nomeadamente estratégias comportamentais e intervencgoes
com foco na regulagdo emocional, parecem ser mais uteis
que o tratamento farmacoldgico em monoterapia, tal como
se verificou no caso relatado. A terapia cognitiva comporta-
mental é a modalidade mais utilizada e que se tem demonstrado
mais eficaz. Terapia de aceitacio e compromisso (ACT) e
terapia comportamental-dialética (DBT) sdo duas abordagens
de tratamento que podem reforcar a eficacia de outras terapias
comportamentais cognitivas.

Na prevencdo da recidiva a longo prazo, para além das
estratégias comportamentais, é necessario que haja uma rede
de apoio alargada constituida por familiares e/ou amigos,
também a monitorizar a adesdo ao tratamento em ambulato-
r10.
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Casos CLiNIcos

. ECZEMA ATOPICO GRAVE DE DIFICIL CONTROLO NUMA ADOLESCENTE

. UNCONTROLLED SEVERE ATOPIC DERMATITIS IN A TEENAGER

Ana Lia Gongalo!, Catarina Freitas', Ana Luisa Correia!, Georgeta Oliveira!, Inés Leite?

Resumo

Introdugido: O eczema atépico é uma doenca inflamatoria
crénica da pele muito comum em idade pedidtrica. E caracterizada
por xerose cutanea e lesdes pruriginosas e exsudativas, de loca-
lizagdo variavel com a idade. O seu tratamento tem por base a
hidratacdo cutanea didria, podendo ser necessrio o uso de
imunomodeladores topicos ou sistémicos durante as fases de
agudizagdo. Um controlo inadequado da doenga interfere ne-
gativamente na qualidade de vida da crianca e familia.

Relato de caso: Adolescente de 17 anos, de raga negra, com
antecedentes de asma ligeira controlada, e eczema atépico
desde os primeiros meses de vida, com agravamento importante
a partir dos 12 anos de idade. Apesar do tratamento com
emoliente didrio, inibidores da calcineurina topicos e corticdide
topico ou sistémico nas agudizagdes, mantinha grandes areas
cutaneas de liquenificagdo e prurido intenso. Fez ainda foto-
terapia nbUVB e tratamento sistémico com ciclosporina e
azatioprina, apresentando melhoria temporaria e recidiva
apos a suspensao da terapéutica. Em outubro de 2019 iniciou
tratamento com dupilumab. Quatro meses apds inicio de tra-
tamento, observa-se diminui¢do das dreas de eczema e do
prurido cutaneo e grande melhoria da qualidade de vida.

Discussdo e conclusdo: O eczema atdpico grave representa
um desafio na pratica clinica dos pediatras. O caso descrito
revela a importancia do desenvolvimento de novas abordagens
terapéuticas. Imunossupressores como ciclosporina e azatioprina
sao opgoes off-label na idade pediatrica, com importantes
efeitos adversos e necessidade de monitorizagdo analitica,
nao sendo por vezes suficientes para controlo do eczema. O
dupilumab é um anticorpo monoclonal aprovado pela FDA
(Food and Drug Administration), e mais recentemente pela
EMA (European Medicine Agency), para tratamento de eczema
atdpico grave a partir dos 12 anos de idade.

No caso desta adolescente, em 16 semanas verificou-se grande
melhoria da qualidade de vida, com reducédo do prurido, das
areas de liquenificacio e beneficios na auto-estima e interacgao
social, tdo importantes nesta fase da adolescéncia.

Palavras chave: eczema atdpico; dupilumab; adolescentes.
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Abstract

Introduction: Atopic dermatitis is a chronic inflammatory
skin disease, very common in pediatric patients. It's characterized
by dry and itchy skin and exudative lesions, with variable lo-
cations according to age. Its treatment is based upon daily
cutaneous hydration, with possible need of topic or systemic
immunomodulators, during exacerbations. Inappropriate
disease control has a negative influence both in the child and
family’s quality of life

Case report: A 17-year-old, African descent, with controlled
mild asthma and atopic dermatitis since early childhood and
important aggravation in early adolescence. Despite daily
treatment with emollients, topical calcineurin inhibitors and
topical or systemic corticosteroids in acute phases, she
presented an important cutaneous extension of dry and itchy
lesions. She was also treated with nbUVB phototherapy and
systemic cyclosporin and azathioprine, with temporary im-
provement and recidivation after therapeutic suspension. In
October 2019 she was started on dupilumab. After four
months of treatment, she shows evident regression of lesions
and improvement in pruritus and in general quality of life.

Discussion and conclusion: Severe atopic dermatitis represents
a challenge in the clinical practice of Pediatricians. This case
report reveals the importance of developing new therapeutic
approaches. Immunossupressors such as cyclosporin and
azathioprine are off-label options in pediatric population,
with important adverse effects, requiring analytical monitoring,
and sometimes insufficient for disease control. Dupilumab is
a monoclonal antibody approved by the FDA (Food and
Drug Administration) and, more recently, by the EMA (Eu-
ropean Medicine Agency) for treatment of severe atopic
eczema in 12 years old children or older.

In this case, there was a significant improvement in the quality
of life in sixteen weeks, with smaller dry and itchy areas and
benefits in self-esteem and social interaction, so important
during adolescence.

Keywords: atopic dermatitis, dupilumab, adolescents.
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Oito semanas depois foi observada por Oftalmologia por re-
feréncia a desconforto ocular, ndo se verificando alteracoes
significativas, tendo sido apenas recomendada utilizagdo de
acido hialurénico em colirio para alivio, e retomando tratamento
na semana seguinte, sem novas queixas.

Dezasseis semanas apds inicio do tratamento verifica-se uma
melhoria significativa das areas de eczema, diminui¢do do
prurido e melhoria geral da qualidade de vida, reflectindo-se
no rendimento escolar, na participa¢iao em actividades de
grupo com colegas e na auto-estima.

Discussiao/Conclusao

O eczema atdpico ¢ uma patologia frequente em idade
pedidtrica, podendo representar um desafio em situacdes
graves, de dificil controlo. No caso apresentado, o tratamento
efectuado inicialmente nédo se revelou eficaz no controlo da
doenga, associando-se ainda alguns efeitos adversos importantes,
como a atrofia cutanea associado ao uso prolongado de corti-
cdides e nduseas e astenia associado ao uso de ciclosporina e
azatioprina. A fototerapia pode ser uma op¢ao, nio tendo no
entanto revelado eficacia nesta doente.

O dupilumab é um anticorpo monoclonal que bloqueia o re-
ceptor alfa da interleucina 4, inibindo a sinalizagao da IL4/IL13,
consideradas fatores importantes na inflamacéo persistente
subjacente na dermatite atopica. Tem indica¢do terapéutica
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ECZEMA ATOPICO GRAVE DE DIFICIL CONTROLO NUMA ADOLESCENTE

no tratamento de eczema atopico grave e asma nao controlada
associada a eosinofilia.?

Virios ensaios clinicos verificaram um efeito benéfico do du-
pilumab no eczema atopico, tendo sido aprovado pela FDA
em margo de 2019 e, em agosto do mesmo ano, pela EMA,
para casos moderados a graves em adolescentes a partir dos
12 anos. Nos estudos efectuados, dupilumab revelou melhoria
nos scores de drea e gravidade de eczema, prurido e qualidade
de vida. Os principais efeitos adversos reportados foram
reac¢do inflamatoria no local da injecgdo, conjuntivite, blefarite
e herpes oral. Atualmente estdo a decorrer ensaios clinicos
em criangas a partir dos 6 meses de idade. >3

No caso descrito, apos as primeiras 16 semanas de tratamento,
o dupilumab tem-se revelado uma opgao terapéutica segura e
eficaz para controlo de eczema nesta adolescente. Embora
ndo exista uma recomendagdo clara e objectiva quanto a
duragéo do tratamento, estudos em adultos mostraram segu-
ranga e eficacia do uso de dupilumab até 52 e 76 semanas.” °

A melhoria nas lesdes cutineas ¢ evidente, sendo extremamente
importante o impacto positivo na auto-estima e bem-estar
psicoldgico, que permitem uma melhor integracdo social e
com os pares, tao importante nesta fase da adolescéncia.

Os autores gostariam ainda de refor¢ar a importancia da co-
laboracao entre especialidades nesta doente, nomeadamente
o apoio da Dermatologia nestas situagdes mais graves.
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. Sonambulismo na crianga

Definic¢ao: Episodios de comportamentos motores complexos
com deambulagio, podendo a crianga falar ou responder a
ordens e ter vagas memorias do episodio.

Prevaléncia: F uma variante do

A Idades (anos) %
normal com elevada prevaléncia.

E mais comum nos rapazes St 3,6
(BM:1F). 5 51
Idade pico aos 10 anos (13% da 6 8,3
populag¢ao) mas pode ocorrer em 7-8 11,1
qualquer idade (Quadro I) 10-13 13,0

No geral, cerca de 29% das criangas experienciam pelo menos
1 episodio de sonambulismo durante a infancia. 12

Associagoes, Genética e Fatores Precipitantes:

Associagdes e Genética Fatores precipitantes de crises

« Terrores noturnos (1/3 destas

. " ; - Privagdo de sono
criangas ira ter sonambulismo

mais tarde) - Barulho
o Historia familiar (grande in- | ~ Febr.e 5
fluéncia genética): - Medicag@o
- ~ 80% das criancas tém | - Perturbacao respiratoria do
pelo menos um familiar com | SONo
histéria de terrores noturnos, | - Estado emocional e compor-
sonambulismo ou ambos tamental

- aprevaléncia aumenta 47,4%
nas criangas que tém um dos
pais com historia de sonam-
bulismo vs. 61,5% se ambos
0s pais

- M4 higiene do sono
- Sindrome de pernas inquietas

Episddio Tipico:

- Surgem em geral entre as 0 e 2 h da madrugada®

- Subitamente levanta-se da cama

- Olhos abertos, mas parece que néo estd a ver

- Faz movimentos desajeitados, podendo caminhar

- Podem ter soniloquio associado

- Qualquer tentativa de contacto resulta num discurso mur-
murado e arrastado, com monossilabas

- Duragdo em regra entre 10 a 30 segundos, podendo ser
maior se caminhar

- Na manha seguinte a crianga ndo recorda o episédio

Os casos mais severos podem ter 1 a 4 episddios por semana.
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Prognostico:

Riscos: apenas para o proprio (acidente).

E uma situagio benigna e transitéria. Geralmente desaparece
durante a adolescéncia, mas pode permanecer ou aparecer de
novo na idade adulta: mantém sonambulismo 1% a 6% da
populagio.?

O que os pais devem fazer (casos tipicos):

- Permanecer calmos

- Nao acordar a crianga e simplesmente tentar deita-la

- Garantir a seguranga ambiente; se necessarios usar alarmes
- Explicar aos outros cuidadores como devem agir

- Procurar e tentar prevenir eventuais precipitantes

- Se duvidas no diagndstico, fazer a descrigio pormenorizada
dos episddios ao médico: horario, dura¢éo, calmo ou agitado,
atividade motora, sai ou ndo da cama, tipo de sonildquio,
estereotipias. Como alternativa, filmar alguns episddios.

Recomendagdes — casos especiais:

- Medidas preventivas — evitar a privagido de sono, manter
rotinas na hora de ir dormir, evitar md higiene do sono
(ambientes barulhentos)

- Em casos mais graves pode ser necessario colocar alarme na
casa para evitar que a crianga saia de casa durante o episddio
e que fique em risco de acidente

- Ponderar despertar a crianca antes da hora habitual do episodio

Critérios de referencia¢io (episodios atipicos):

- Memoria lucida para o episédio no dia seguinte

- Sonoléncia diurna excessiva ou outros sintomas diurnos as-
sociados a ma qualidade de sono

- Associagdo a outros problemas ou patologias do sono:
privacdo do sono, suspeita de sindrome de apneia obstrutiva
do sono (SAOS) ou de sindrome de pernas inquietas.

- Varios episodios por noite (>2/noite)

- Crises semanais durante mais de 3 meses

- Horario nao habitual (surgirem antes das 23 h depois das 04 h)

- Episodios com inicio abrupto, frequentemente violentos e
confinados a cama

- Adogéo de posturas distonicas ou tonicas

- Movimentos estereotipados

- Duvidas entre sonambulismo e epilepsia do lobo temporal
ou epilepsia frontal noturna: a forma de os poder distinguir
passa pela descri¢do pormenorizada dos episddios e/ou pela
filmagem de algumas crises

Cdtia Martins', Mariana Cortez Ferreira', Manuel Salgado®

3. Andres TE Nightmares and other sleep disturbances. In: Hoekelman RA,
Friedman SB, Nelson NM, Seidel HM, Weitzman ML. Primary Pediatric
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Casos CLiNIcos

. NEUROFIBROMATOSE TIPO 1 E SIRINGOMIELIA: UMA ASSOCIAGAO POUCO DESCRITA

. NEUROFIBROMATOSIS TYPE 1 AND SYRINGOMYELIA: AN UNCOMMON ASSOCIATION

Resumo

Introdugéo: A Neurofibromatose tipo 1 (NF1) é uma sindrome
neurocutinea e uma das doencas genéticas mais comuns.
Apesar de ser frequentemente associada a tumores do sistema
nervoso central, a sua associa¢do com siringomielia, sobretudo
na auséncia de malformagdo de Chiari I (MCI), esta pouco
descrita.

Descri¢ao do caso: Rapaz de onze anos, seguido na consulta
de Pediatria desde os dois meses de idade, por mais de seis
manchas café-com-leite. Posteriormente, com aparecimento
de efélides axilares e nédulos de Lisch, foi estabelecido o
diagnéstico clinico de NF1 aos dois anos. Numa das consultas
de seguimento, aos sete anos, apresentou aumento do ténus
do hemicorpo esquerdo de novo que motivou a realizagio de
uma ressonancia magnética (RM) cervical e lombar. Nesta
foi descrita a presenca de extensa cavidade siringomiélica
dorsal, multilobulada, que se estendia de D4 a D12, e um pe-
queno neurofibroma em D6. Por apresentar perturbagdo do
desenvolvimento intelectual (mais grave do que o esperado
para um caso de NF1) e epilepsia focal, foi estabelecido o
diagnoéstico genético provavel de deficiéncia intelectual au-
tossomica dominante 1 aos dez anos. Neste momento mantém
seguimento multidisciplinar. Tem realizado RM seriadas de
controlo e tem-se mantido clinicamente estével, sem progressao
da sintomatologia.

Discussao: Na revisdo da literatura efetuada, encontramos
descritos doze casos de siringomielia associada a NF1, sete
dos quais associados a MCI, quatro a neurofibromas e outro
idiopético. No nosso caso estavam presentes siringomielia e
neurofibroma. Este caso alerta para a necessidade de ter
presentes os sinais de alarme para realizacdo de RM e mostra
a complexidade que um doente com NF1 em idade pediatrica
pode alcancar.

Palavras-chave: neurofibromatose tipo 1, perturbagdes do
desenvolvimento na crianga, sindromes neurocutaneas,
siringomielia.

! Servigo de Pediatria Médica, Centro Hospitalar de Leiria, Leiria, Portugal
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Abstract

Introduction: Neurofibromatosis type 1 (NF1) is a neurocu-
taneous syndrome and one of the most common genetic di-
seases. Although NF1 is frequently associated with central
nervous system tumours, its association with syringomyelia
is rarely described, especially in the absence of Chiari type I
malformation (CMI).

Clinical case: Eleven-year-old boy with regular follow-up
since the age of two months due to more than six café-au-lait
macules. Later, at two years of age, with the appearance of
axillary freckling and Lisch nodules, the diagnosis criteria for
NF1 were fulfilled. In one of the follow-up visits, at seven
years of age, he presented an increased tonus of the left half of
the body de novo, which led to cervical and lumbar magnetic
resonance imaging (MRI). This MRI described an extensive
syringomyelic dorsal cavity, multilobulated, extending from
D4 to D12, and a small neurofibroma at D6. He presented in-
tellectual development disorder more severe than expected
for a NF1 case and focal epilepsy, hence a probable genetic
diagnosis of autosomal dominant mental retardation 1 was
assumed, at the age of ten years. Currently he maintains a
multidisciplinary follow-up. Control MRI have been performed
and he has remained clinically stable, without progression of
the symptoms.

Discussion: In the literature review we found twelve cases of
syringomyelia associated with NF1, seven of which were as-
sociated with CMI, four with neurofibromas and one idiopathic.
In our case syringomyelia and neurofibroma were present. In
this report we pretend to highlight the importance of early
detection of the alarm signs in NF1 patients and shows the
complexity that a paediatric NF1 patient can achieve.

Keywords: child development disorders, neurocutaneous syn-
dromes, neurofibromatosis type 1, syringomyelia.
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Introducao

A Neurofibromatose tipo 1 (NF1) é uma sindrome neurocutanea
que afeta cerca de 1 em 3000 a 3500 nados-vivos.! Também
conhecida por doenca de Von Recklinghausen, tem uma
transmissdo autossémica dominante, mas metade dos casos
resultam de mutagdes de novo."? Decorre da mutagdo do
gene NF1, um gene supressor de tumores, que se localiza no
brago longo do cromossoma 17 e codifica a proteina neurofi-
bromina.! Apesar de ter uma penetrancia completa, a expres-
sividade da NF1 é muito variavel.! O diagnostico é geralmente
clinico, baseado nos critérios do National Institute of Health
Consensus Development Conference de 1988, que incluem a
presenca de manchas café-com-leite, neurofibromas, efélides
axilares ou inguinais, glioma da via dtica, nddulos de Lisch,
lesdes Osseas caracteristicas (como displasia da asa do esfendide
ou adelgacamento da cortical dos ossos longos) ou histdria
de familiar em primeiro grau com diagnéstico de NF1.12

A siringomielia é uma cavidade preenchida com liquido que
surge no canal ou no tecido medular, sendo mais frequente
entre C2 e D9.3 A sua prevaléncia em paises ocidentais é de
cerca de 8.4 por cada 100000 pessoas.> Em idade pediatrica
esta frequentemente associada a malformagdes congénitas,
nomeadamente a malformagao de Chiari tipo I (MCI).?

A associagdo de NF1 com siringomielia esta pouco descrita,
sobretudo na auséncia de MCI, pelo que pretendemos dar a
conhecer o caso clinico descrito.

Caso Clinico

Jovem atualmente com onze anos, do sexo masculino, com
antecedentes familiares irrelevantes. Seguido em consulta de
Pediatria desde os dois meses de idade, pelo aparecimento de
mais de seis manchas café-com-leite a partir dos quinze dias
de vida. Aos dois anos surgiram efélides axilares e foi
estabelecido o diagnostico clinico de NF1 esporadica. Atual-
mente apresenta multiplas manchas café-com-leite (mais de
seis com dimensdes superiores a 15 mm), efélides axilares e
inguinais (figuras 1, 2, 3 e 4) e a avaliagdo oftalmoldgica aos
trés anos revelou nddulos de Lisch bilaterais.

f

Figura 1: Multiplas manchas café-com-leite no dorso.
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Figura 2: Multiplas manchas café-com-leite na regido cervical,
torax e no braco direito.

Figura 3: Efélides inguinais.

Figura 4 : Destaque para as efélides axilares. Também visiveis manchas



NEUROFIBROMATOSE TIPO 1 E SIRINGOMIELIA: UMA ASSOCIACAO POUCO DESCRITA

Por um aumento inexplicado do perimetro cefélico, do
percentil 55 para o percentil >99 aos nove meses, foi pedida
uma ressonancia magnética (RM) cranio-encefalica, que néo
mostrou alteragdes. Aos trés anos iniciou crises convulsivas
focais, tendo realizado eletroencefalograma que revelou
atividade paroxistica generalizada e focal na regido centro-
parietal esquerda e posteriormente atividade paroxistica frontal
bilateral. Na altura do diagndstico foi pedida nova RM cra-
nio-encefalica que mostrou multiplas areas com hipersinal
em T2 - nos hemisférios cerebelosos, na vertente posterior
do bulbo raquidiano e da protuberancia com extensao ao pe-
danculo cerebral médio direito, na regido sublenticular e nos
globus pallidus bilateralmente — aspetos compativeis com
NF1, os denominados “unidentified bright objects” (UBOs).
Medicado com valproato de sédio, tem-se mantido sem crises
desde os dez anos de idade.

Numa das consultas de seguimento, aos sete anos, apresentou
aumento do toénus do hemicorpo esquerdo de novo que
motivou a realizacdo de uma ressonancia magnética (RM)
cervical e lombar. Nesta foi descrita a presenga de extensa ca-
vidade siringomiélica dorsal, multilobulada, que se estendia
de D4 a D12, e um pequeno neurofibroma em relagio com a
raiz de D6 (figura 5), sem outras alteragdes, nomeadamente
sem MCI. Foi encaminhado para a consulta de Neurocirurgia
e tem realizado RM seriadas de controlo, mantendo-se estavel,
sem progressao da sintomatologia. Teve melhoria das alteragoes
motoras com intervengéo da fisioterapia.

Figura 5: Ressondncia magnética em ponderagao T2, da coluna lombar,
com cavidade siringomiélica dorsal, multilobulada, que se estende de D4
a D12, continuando-se por alargamento discreto do canal do epéndima
infra e suprajacente a esta area.

Apresenta perturba¢do do desenvolvimento intelectual, ini-
cialmente manifestada por atraso de desenvolvimento global,
com envolvimento predominante das dreas da locomogéo e
da fala e da linguagem. Tem uma Escala de Inteligéncia para
Criangas de Wechsler (WISC-III) com quociente de inteligéncia
de escala completa muito inferior (55). Dada a perturbagido

intelectual mais grave que o esperado para um caso de NF1,
foi pedida consulta de Genética onde, aos dez anos de idade,
realizou sequencia¢do do exoma e foi detetada uma mutagéo
do gene MBD5 e feito o diagndstico provavel de deficiéncia
intelectual autossémica dominante . Atualmente frequenta o
quinto ano de escolaridade com um curriculo adaptado, pois
ndo sabe ler nem escrever. Concomitantemente com a per-
turbacéo intelectual, o jovem tem também agitacdo motora e
pouco tempo de concentrac¢do, estando medicado com
cloridrato de metilfenidato. Por agravamento da agitagéo psi-
comotora iniciou risperidona, mas foi suspensa por efeitos
extrapiramidais - sialorreia, alteragdes da marcha e movimentos
discinéticos orofaciais — que resolveram com a interrupgio
do farmaco.

Para além do ja referido, tem também enurese monossintomatica
(sem alteragdes da quantidade ou qualidade das mic¢oes
diurnas, sem infe¢des urindrias de repeticdo e sem retengdo
urindria associadas). Realizou ecografias renal e vesical sem
alteragdes e foi tentado estudo urodinadmico para exclusido de
bexiga neurogénica, que nio tolerou. Estd medicado com
oxibutinina e desmopressina com resposta parcial.

Neste momento mantém seguimento multidisciplinar e tem-
se mantido clinicamente estavel.

Discussao

Apesar de ter penetrancia completa, ou seja, todos os individuos
com mutagio do gene NF1 tém alguma manifestacdo de NF1,
a expressividade é altamente variavel, mesmo em individuos
da mesma familia.* A maioria dos doentes com NF1 tem per-
turbagdo intelectual ligeira, que pode ser explicada pelos
niveis reduzidos de neurofibromina a nivel intracelular, res-
ponsaveis por alteragdes da aprendizagem e da memoria.*
Apesar do diagnodstico de NF1 do nosso doente ter sido
clinico, algo que estd bem estabelecido na literatura?, foi
pedida consulta de Genética Médica pelo défice intelectual e
comorbilidades que apresentava. A mutagio detetada no gene
MBD5 do brago longo do cromossoma 2, responsavel pelo
diagndstico provavel de deficiéncia intelectual autossémica
dominante !, ndo estd, até a0 momento, descrita em associacdo
com a NF1.°

A siringomielia adquirida surge quando ha uma alteragio da
normal circulagdo do liquido cefalorraquidiano (LCR).? Fre-
quentemente esta associada a MCI, onde ha herniagdo das
amigdalas cerebelosas no forimen magno e consequente obs-
trucdo do fluxo de LCR durante o ciclo cardiaco e manobras
de Valsalva.? Este mecanismo pode explicar também casos de
siringomielia associada a situagoes pos-infeciosas, inflamatorias
(como a sarcoidose ou a esclerose multipla), trauma ou lesdes
extramedulares.’> O tratamento de primeira linha consiste no
controlo farmacoldgico da dor e das parestesias e em terapia
fisica e de reabilitacdo.’> Quando a sintomatologia progride e
¢ necessaria intervengdo cirurgica, esta geralmente ¢ dirigida
a etiologia e ndo a siringomielia.> Mesmo com intervengdo
cirurgica, acaba por persistir alguma sintomatologia, embora
os défices neuroldgicos estabilizem.?
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Na revisao da literatura efetuada encontramos descritos doze
casos de siringomielia associada a NF1, sete dos quais associados
a MCI 71, dois a neurofibromas paraespinhais®, um a neuro-
fibroma foraminal® e um associado a neurofibroma atipico
intramedular?2. Um dos casos foi considerado idiopético.®
Quatro foram submetidos a neurocirurgia, trés dos quais
tinham MCI 7!1%!! e outro um neurofibroma intramedular?.
Os restantes mantiveram-se em seguimento, com atitude ex-
pectante 68,

No nosso caso estavam presentes siringomielia e um pequeno
neurofibroma extramedular. Ainda estdo por determinar os
mecanismos que levam a formagdo de uma cavidade siringo-
miélica, como a que surgiu no nosso doente, sem lesdes in-
tramedulares ou MCI associados.? Destacar a importéncia de
vigiar sinais de alarme e ter presentes as indicagdes para a
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realizagdo de RM nos doentes com NF1: cefaleias persistentes,
convulsdes de novo, aumento inexplicavel ou rapido do peri-
metro cefdlico, neurofibroma plexiforme da cabeca ou do
pescogo com crescimento ou dor associada, alteragdes visuais,
alteracdes focais sensoriais ou motoras, sinais de hipertensdo
intracraniana, sintomas que mimetizam um acidente vascular
cerebral ou acidente isquémico transitorio, puberdade precoce
ou crescimento acelerado, assimetria das extremidades e en-
cefalopatia ou alteragdes cognitivas *.

Este caso pretende ndo s6 descrever a presenca de siringomielia
num doente com NF1, mas também dar a conhecer a com-
plexidade que um doente com NF1 em idade pediatrica pode
alcangar.
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. GRAVES DISEASE — THE IMPORTANCE OF ANAMNESIS AND PHYSICAL EXAMINATION

Joana Machado Morais, Catarina Viveiros, Ana Luisa Correia, Ivete Afonso, Patricia Santos, Marcelo Fonseca, Filipa Espada

Resumo

Introdugio: As patologias da tiroide, pela influéncia das hor-
monas tiroideias no funcionamento de praticamente todos os
tecidos e 6rgaos, associam-se a um amplo espectro de mani-
festagdes clinicas. Tratando-se de patologias polissintomaticas,
representam um desafio diagnostico, uma vez que estdo de-
pendentes da adequada descrigao sintomatoldgica pelo doente,
e da correta interpretacdo médica. O hipertiroidismo, apesar
de pouco frequente em idade pediatrica, pode ter manifestagoes
graves e potencialmente fatais, que ocorrem mais frequentemente
como consequéncia da Doenga de Graves.

Descrigao de caso: Adolescente, sexo feminino, sem antece-
dentes pessoais relevantes, observada multiplas vezes em con-
texto de urgéncia por cefaleia, sempre interpretada como
sintoma de intercorréncia virica ou ansiedade. Trés meses
apos o inicio das queixas, por persisténcia da cefaleia associada
a irritabilidade, hipersudorese e exoftalmia, foi observada
pelo pediatra assistente que, pela suspeita de hipertiroidismo,
orientou a doente para consulta de Endocrinologia Pediatrica.
Integrando a sintomatologia, achados ao exame objetivo e al-
teragdes analiticas e imagioldgicas, foi possivel fazer o diag-
nostico de Doenca de Graves.

Discussdo/Conclusdo: Pretende-se alertar para a possivel
inespecificidade dos sintomas associados a doenga tiroideia,
sendo essencial um elevado indice de suspei¢ao para o seu
reconhecimento atempado, permitindo instituir a terapéutica
precocemente.

Palavras-chave: Adolescéncia; Cefaleia; Hipertiroidismo;
Doenga de Graves; Oftalmopatia de Graves.

Introdugao

As hormonas tiroideias desempenham um papel importante
na regulagdo do crescimento, mielinizagdo do sistema nervoso,
metabolismo e fungdes organicas.2” Assim, a patologia tiroideia
pode apresentar-se de forma polissintomatica, associando-se

Abstract

Introduction: Thyroid diseases, considering thyroid hormones
crucial role on all tissues and organs, are related to a wide
spectrum of clinical manifestations. They present as poli-
symptomatic diseases, with a challenging diagnosis, depending
on the appropriate symptomatologic description by the patient,
and the correct medical interpretation. Hyperthyroidism, alt-
hough uncommon in pediatric age, may have severe and po-
tentially fatal manifestations, which occur more frequently as
a consequence of Graves’ disease.

Case report: A female adolescent, with no clinically relevant
background, attended the emergency department, several
times, for headache, which was assumed to be related to
anxiety or viral infection. Three months after initial presentation,
due to persistent headache associated with irritability, diaphoresis
and exophthalmia, the patient was referred to the endocrinology
pediatric department. Gathering symptomatology, physical
examination findings and laboratory test results it was possible
to diagnose Graves’ Disease.

Discussion/Conclusion: We intend to enlighten the unspe-
cificity of symptoms related to thyroid disease. A high level of
clinical suspicion is essential to achieve the correct diagnosis
on time and thus implement the adequate treatment preco-
ciously.

Keywords: Adolescent; Headache; Hyperthyroidism; Graves
Disease; Graves Ophthalmopathy.

a um amplo espectro de manifestagdes clinicas, o que torna o
diagnéstico um desafio.

O hipertiroidismo, apesar de pouco frequente em idade pe-
diatrica, pode associar-se a manifestacdes graves e potencial-
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mente fatais, que ocorrem mais frequentemente como conse-
quéncia de Doenca de Graves. Pode ter outras etiologias
como bdcio multinodular téxico ou adenoma téxico.">7

Descri¢ao do caso clinico

Descreve-se o caso de uma adolescente do sexo feminino,
sem antecedentes pessoais relevantes, com antecedentes fa-
miliares de doenga tiroideia. Aos 15 anos, inicia queixas de
cefaleia holocraniana. Foi observada multiplas vezes no servigo
de urgéncia, sendo a cefaleia sempre interpretada como
sintoma de intercorréncia virica ou ansiedade.

Trés meses apos o inicio das queixas, por persisténcia da
cefaleia, associada a irritabilidade e hipersudorese, foi orientada
para consulta de Endocrinologia Pediétrica. Ao exame objetivo
apresentava exoftalmia, pele quente e sudorética, tremor,
bocio, sopro tiroideu e hipertenséo arterial estadio 1.

Por suspeita de Doenga de Graves, foi pedido estudo que
confirmou a hipétese diagnostica: TSH <0,01uUL/mL, T4
livre 2,46 ng/dL e auto-anticorpos anti-recetor TSH (TRAbs)
16,7UI/mL (Tabela 1). O estudo analitico realizado incluiu

(T4 livre 0,83 ng/dL) e redugéo progressiva do nivel de TRAbs
(6,04 UI/L) (Tabela 1).

Os tnicos efeitos secundarios referidos pela doente foram
nauseas e vomitos esporadicos. Apresentou melhoria gradual
do bécio. Durante este periodo de tempo manteve-se sem
complica¢des hematolodgicas, oftalmoldgicas, hepéticas ou psi-
quidtricas e com bom rendimento escolar.

Mantém acompanhamento regular na consulta de Endocri-
nologia Pediatrica.

Discussao/Conclusao

O hipertiroidismo, apesar de raro em idade pedidtrica, tem
vindo a apresentar uma taxa de incidéncia progressivamente
mais alta, ocorrendo em cerca de 1 em cada 5000 criancas e
adolescentes.> A sua principal causa é a Doenga de Graves,
patologia autoimune que cursa com a produgio de auto-anti-
corpos que se ligam aos recetores da TSH provocando o hi-
perfuncionamento da gldndula tiroideia.'® A sua incidéncia
maxima ocorre na infincia tardia/adolescéncia (incidéncia
na crianga: 0.1 por cada 100 000 pessoas/ano vs. incidéncia

Tabela 1: Evolugao temporal dos parametros laboratoriais tiroideus e respetivos valores de referéncia.

oM 1M 2M 4M 5M

TSH (0,35 - 4,94 uUI/mL) <0,01 <0,01 2,01 31,80 4,53
T3 (1,71 - 3,71 pg/mL) 9,15 === === ——— ———

T4 livre (0,70 — 1,48 ng/dL) 2,46 0,93 0,70 0,52 0,83

TRAbs (£ 1,75 UI/L) 16,70 14,71 11,18 6,94 6,04

Legenda: TSH - Hormona estimulante da tiroide; T3 - triiodotironina; T4 - tetraiodotironina; TRAbs - auto-anticorpos anti-recetor TSH.

também hemograma com férmula leucocitaria, transaminases
e fungdo hepitica. Foram prescritos propranolol, 0,4 mg/kg/dia,
e metimazol, 0,6 mg/kg/dia. Realizou ecografia da tiroide que
revelou achados suspeitos de tiroidite e excluiu a presenca de
nodulos. Foi orientada para consulta de Oftalmologia, tendo
sido excluidas complica¢des. Reavaliada no final do primeiro
més de tratamento, encontrava-se sem queixas, normotensa e
com os seguintes pardmetros analiticos: TSH suprimida, T4
livre 0,93 ng/dL, TRAbs 14,71 UI/L (Tabela 1). Apds dois
meses de tratamento, mantinha-se assintomadtica e com para-
metros analiticos eutiroideus (T4 livre 0,70 ng/dL, TRAbs
11,18 UI/L) (Tabela 1).

Analiticamente, apds completar quatro meses de tratamento,
evidenciou TSH 31,8 uUI/uL e T4 0,52 ng/dL e TRADbs 6,94
UI/L (Tabela 1), pelo que foi feito um ajuste terapéutico, re-
duzindo a dose de anti-tiroideu para 0,27 mg/kg/dia. Um
més apds o ajuste terapéutico, manteve valores eutiroideus

72

no adolescente: 3 por cada 100 000 pessoas/ano), com predo-
minio no sexo feminino (racio 5:1)."* E mais frequente em
criangas com outras doengas auto-imunes, como Diabetes
Mellitus tipo 1, e até 60% dos doentes apresentam antecedentes
familiares de doenca tiroideia auto-imune.!?*

A apresentacdo clinica depende da gravidade da tireotoxicose,
duragdo da doenga, idade do doente e suscetibilidade a con-
centragdo hormonal. A doenga de Graves associa-se a varios
sinais e sintomas, sendo alguns inespecificos e de inicio
insidioso, como alteragdo do comportamento e irritabilidade.
Estes, quando avaliados de forma isolada, podem ser desva-
lorizados, atrasando o diagndstico e consequentemente o tra-
tamento, contribuindo para uma evolugdo desfavorével. Tor-
na-se necessario conhecer os principais sintomas desta doenga,
ndo esquecendo sintomas menos frequentes, como a cefaleia,
que se enquadram também nesta doenga.



De forma classica, a Doenga de Graves manifesta-se por
bdcio difuso e oftalmopatia de Graves.> A ultima, presente
em até 50-75% dos doentes, caracteriza-se pela inflamagao
dos musculos extra-oculares e tecido conjuntivo orbitario,
resultando em proptose, limitagdo da fun¢io muscular e
edema periorbitario. Adicionalmente, podem estar também
presentes outros sinais e sintomas de tireotoxicose: taquicardia,
tremor, hipertensdo arterial, hiperfagia, perda ponderal e
diarreia.

Analiticamente destaca-se a altera¢do da funcido tiroideia
(niveis de T3 e T4 livre aumentados e TSH suprimida) e a po-
sitividade dos TRAbs.

A decisdo terapéutica é determinada caso a caso, atendendo
ao risco/beneficio de cada uma das trés opgdes disponiveis
(farmacos anti-tiroideus, iodo radioativo e cirurgia).'*¢” O
tratamento farmacoldgico representa a primeira linha em
idade pediétrica, oferecendo a possibilidade de alcangar a re-
missdo da doenga.® A maioria dos doentes tem uma resposta
positiva a estes fairmacos, sendo que 87-100% apresenta-se
eutiroideu alguns meses apds o inicio do tratamento. O
farmaco de escolha é o metimazol, 0.25-1 mg/kg/dia.° O pro-
piltiouracilo esta contraindicado em idade pedidtrica pelos
seus efeitos secundarios graves e potencialmente fatais.”

A duragio do tratamento é longa e é necessario manter uma
vigilancia regular. Os efeitos secundarios minor estdo presentes
em 5-25% dos doentes e englobam reagdo alérgica, rash pru-
riginoso, artralgia e sintomas gastrointestinais."**” Apesar de
pouco frequente, a agranulocitose pode ocorrer em 0,2% dos
doentes. E uma complicagio grave que nao deve ser menos-
prezada.! Assim, na presenca de doenga febril ou faringite, o
tratamento deve ser suspenso até conhecimento da férmula
leucocitaria.®”

Antes do inicio da terapéutica devera ser realizado um estudo
analitico sumdrio com hemograma e férmula leucocitaria,
AST, ALT e GGT, de forma a excluir alguma alteracao pré-
existente.>” As adolescentes deverdo ser informadas sobre o
potencial teratogénico, podendo iniciar contracegdo, se assim
desejarem.°
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Associadamente, podera ser prescrito propranolol para mini-
mizar a disfun¢do autonémica associada.>®”

A decisdo de suspender a terapéutica pode basear-se num
método de titulagdo, com redugdo gradual do farmaco de
acordo com a evolugdo dos valores séricos de T3 e T4 livre,
tendo o eutiroidismo como objetivo. Salienta-se a importancia
da monitorizagdo dos niveis séricos de T3, uma vez que
poderdo permanecer elevados, mesmo na presenga de niveis
normais de T4 livre, traduzindo a persisténcia de tireotoxicose.
Quando apenas é necessaria uma baixa dose para manter eu-
tiroidismo, ¢é possivel suspender a farmacoterapia, mantendo
uma monitorizac¢ao regular. De forma alternativa ou em com-
plementaridade, o nivel de TRAbs pode auxiliar esta decisdo,
ndo sendo aconselhavel suspender a terapéutica na presenca
de TRADs positivos.®” A remissédo é definida como eutiroidismo
mantido durante pelo menos 1 ano ap6s suspenséo do farmaco
anti-tiroideu e varia de 25-65%, dependendo dos estudos.>®7

Alternativamente, o tratamento com iodo radioativo e a
cirurgia representam formas terapéuticas definitivas disponiveis
para doentes com dificuldade na adeséo a terapéutica farma-
cologica, quer pela posologia, quer pelos efeitos secundarios,
ou para os que apresentam recidiva apds descontinuagdo dos
anti-tiroideus. A terapéutica com iodo radioativo ¢ rapida,
indolor e eficaz, mas ndo devera ser utilizado em criancas
com idade inferior a 5 anos.>%7 Por sua vez, a cirurgia é a
abordagem terapéutica preferencial na faixa etaria supramen-
cionada. Apesar de eficaz, também poderd apresentar com-
plicagdes, como o hipoparatiroidismo e a lesio do nervo
laringeo recorrente, pelo que deve ser executada por um ci-
rurgido experiente.>7

Apresenta-se um caso de Doenga de Graves com diagndstico
tardio, mas evolugéo favordvel ap6s instituigdo da farmacote-
rapia, com o objetivo de alertar para a possivel inespecificidade
dos sintomas associados a doenga tiroideia e reforar a im-
portincia de complementar os achados do exame objetivo
com a informagao recolhida através de uma minuciosa anam-
nese. Assim, é essencial um elevado indice de suspeigdo
clinica para alcangar o diagnostico correto de forma atempada
e instituir a terapéutica precocemente.
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dren and adolescents. In: UpToDate, Post, TW (Ed), UpToDate, Waltham,
MA. Consultado a 13/01/20.
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. Marcha em Pontas (MP)

Defini¢ao: Marcha com falta de apoio do calcanhar.

Prevaléncia em criancas saudaveis: E uma caracteristica do
inicio da marcha. A prevaléncia da MP rondara os 5%, com
cerca de 2% das criancas a persistirem com MP aos 5,5 anos
de idade.!

Significado: Em mais de 90% dos casos trata-se de uma
variante do normal, que se resolve, em regra, até aos 3 anos
de idade. Mas pode ser uma manifestagdo de variadas
patologias, nomeadamente paralisia cerebral, disrafismo
espinhal oculto, distrofias musculares, perturbagdes do espectro
do autismo, encurtamento do tenddo de Aquiles, artrite
idiopdtica juvenil. Quando nao ¢ identificada nenhuma
patologia em criangas com MP acima dos 2-3 anos, pode ser
designada de MP idiopatica. Este é um diagndstico de exclusao.

Histdria clinica detalhada, com especial atenc¢do a antecedentes

gestacionais e perinatais, marcos no desenvolvimento e idade

em que estes foram atingidos, historia familiar de MP ou

doengas neuromusculares;

- Idade de aquisigédo e caracteristicas da marcha nessa altura
e como é presencialmente; quando comegou MP;

- Se é contrariada a pedido (crianga consegue fazer marcha
normal);

- Continéncia de esfincteres (quando esta foi adquirida /
incontinéncia);

- Sintomas relativos aos membros inferiores: dor, incapacidade,
instabilidade;

- Avaliar impacto nos cuidadores e na prépria crianga; a MP
é um problema?

Exame objetivo: deve ser detalhado e incluindo sempre

- Avalia¢do da marcha com/sem ortdteses, com/sem cal¢ado,
com/sem meias;

- Exame musculo-esquelético;

- Dismorfismos;

- Exame neuroldgico, incluindo for¢a muscular, ténus, reflexos
miotaticos e sensibilidades (termoalgica e proprioceptiva);

- Avaliagdo coluna/dorso: hiperlordose, alteragdes cutineas;

- Na presenca de manifestagdes neuroldgicas, musculares
e/ou do desenvolvimento, estd indicada a referencia¢do
precoce a Neuropediatria e/ou ao Neurodesenvolvimento.

Tratamento: deve ser adequado a causa.

Orientagdo: No caso da MP idiopdtica, a maioria dos casos
ira ter resolu¢do espontanea. Se persistir apds os 3 anos ou

Bibliografia

1. Engstrom P, Tedroff K. The prevelance and course of idiopathic toe-walking in
5-year-old children. Pediatrics 2012;130:279-84. doi:10.1542/peds.2012-0225.

2. Sivaramakrishnan S, Seal A. Fifteen-minute consultation: A child with toe
walking. Arch Dis Child Educ Pract Ed. 2015 Oct;100(5):238-41. DOI:
10.1136/archdischild-2014-307852.

3. Ruzbarsky JJ, Dodweel E. Toe walking: causes, epidemiology, assessment,
and treatment. Curr Opin Pediatr 2016, 28:40-6.
DOI:10.1097/MOP.0000000000000302.

! Médica Interna - Hospital Pedidtrico - CHUC;

Correspondéncia: mbsalgado27@gmail.com

74

Critérios de Referenciagdo as consultas de Pediatria Geral,
Neurologia, Desenvolvimento e/ou Ortopedia (basta uma):

— Mais de 75% do tempo de ortostatismo com os pés em pontas
— Unilateral
— Membro superior homolateral comprometido (hemiparésia)
- Perturbagdo do desenvolvimento:

— Atraso global do desenvolvimento psicomotor

— Atraso na marcha

— Perturbagio da area social e da linguagem
(doenga do espectro do autismo)

— Perturbagao significativa da linguagem
— Outras alteragdes no exame objetivo:
- Crianga que ndo consegue fazer apoio do calcanhar a pedido
— Lesoes da linha média, sobretudo na coluna lombo-sagrada
- Marcha com base alargada
- Hiperlordose lombar
- Hipertrofia dos musculos gémeos (pseudohipertrofia muscular)
- Aumento do ténus muscular
— Fraqueza muscular / Hipotonia generalizada, axial ou periférica
— Presenca de calos plantares (unilateral ou bilateral)

— Alteragdo dos reflexos miotaticos (hiperreflexia ou
hiporreflexia)

- Limita¢do da mobilidade das articula¢des tibiotarsicas, com
observagdo com os joelhos fletidos

- Antecedentes pessoais relevantes:

- Doenga neonatal com internamento prolongado

- Prematuridade inferior a 32 semanas de gestagao

- Traumatismo e/ou cirurgia prévia do sistema nervoso central
— Histdria familiar relevante:

— Neuropatia periférica

- Miopatia congénita

- Doenga invalidante

— Incapacidade musculoesquelética na adolescéncia ou adulto jovem

— Enzimas musculares aumentados (realizada apenas nos casos com
suspeita de miopatia - pela clinica do doente e/ou da historia familiar)

- Evolu¢ao anémala:
- MP adquirida (ap6s marcha normal)

- Agravamento progressivo (em duas avaliagdes sucessivas com
intervalo superior a 3 meses)

- Idade superior a 36 meses.

causar problemas funcionais podera ser indicado o uso de
ortoteses, gessos seriados ou cirurgia. Nessas situagdes podera
ser necessario referenciar a Ortopedia Pediatrica.

Na presenc¢a de manifestacdes neuroldgicas, musculares e/ou
do desenvolvimento, esta indicada a referenciagdo precoce a
Neuropediatria e/ou ao Neurodesenvolvimento.
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Caso CLinico

. INCONTINENCIA PIGMENTAR, DESAFIO DIAGNOSTICO NEONATAL

. INCONTINENTIA PIGMENTI, DIAGNOSTIC CHALLENGE IN THE NEWBORN

Resumo

A incontinéncia pigmentar é uma genodermatose rara, de
transmissdo dominante ligada ao cromossoma X, causada
por mutagdes do gene NEMO, habitualmente fatal no sexo
masculino. E uma doenga sistémica que afeta sobretudo a
pele, mas pode afetar também faneros, dentes, olhos e sistema
nervoso central.

O acompanhamento por uma equipa multidisciplinar é muito
importante pelo risco de anomalias dentdrias e do sistema
nervoso central, mesmo apds a infancia.

Os autores descrevem um caso de incontinéncia pigmentar
numa recém-nascida.

Palavras-chave: incontinéncia pigmentar, recém-nascido,
NEMO/IKBKG.

Introducao

A incontinéncia pigmentar (IP), também designada de
Sindrome de Bloch-Schulzberger, ¢ uma genodermatose rara,
de transmissdo dominante ligada ao cromossoma X, que
ocorre em 1:40 000 a 1:50 000 nascimentos, habitualmente
fatal in utero no sexo masculino'. A IP é causada por mutagoes
do gene IKBKG, também chamado de gene NEMO (NF-kap-
pa-B Essential Modulator), que codifica a subunidade reguladora
do complexo IKB quinase (IKK), designada de NEMO/IKK-
em mecanismos apoptdticos,

gamma, envolvida

inflamatdrios e imunes 2.

Na apresentacdo classica, as alteragdes cutineas sio notadas
durante o periodo neonatal e progridem em 4 estadios de

“Servigo de Pediatria, Centro Hospitalar do Baixo Vouga, Aveiro, Portugal
2Servigo de Pediatria, Centro Hospitalar Entre Douro e Vouga, Aveiro, Portugal

Correspondéncia: nunofp.oliveira@gmail.com

Nuno Oliveiral, Rita Lacerda Vidal?, Adelaide Bicho!

Abstract

Incontinentia Pigmenti is a rare X-linked dominant genoder-
matosis, caused by NEMO gene mutations and usually lethal
in males. It is a systemic disease that mainly affects the skin,
hair, teeth, eyes and central nervous system. Multidisciplinary
follow-up of these patients is relevant due to the risk of deve-
loping dental abnormalities and neurological disorders, even
after childhood.

The Authors report a rare case of Incontinentia Pigmenti in a

female newborn.

Keywords: incontinentia pigmenti, newborn, NEMO/IKBKG.

duracéo variavel: vesicular, verrucoso, hiperpigmentado e atro-
fico/hipopigmentado. As lesdes sdo tipicamente distribuidas
pelas linhas de Blaschko do tronco e extremidades °. A estas
lesdes podem associar-se outras alteragoes, sendo mais frequentes
as dentarias, oculares, dos fAneros ou anomalias do sistema
nervoso central com possivel compromisso cognitivo *°.

Caso Clinico

Recém-nascida de termo, fruto de gestagao vigiada e sem in-
tercorréncias, sem risco infecioso e sem antecedentes familiares
de relevo. No segundo dia de vida surgiram, de forma dispersa,
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lesdes cutaneas sob a forma de dermatose vesicular e pustular
com base eritematosa (figura 1), sendo admitido inicialmente
eritema toxico exuberante.

Perante a distribuigdo progressivamente linear, com atingimento
das linhas de Blaschko, foi colocada a hipétese diagnostica de

IP, posteriormente confirmada pelo estudo genético. No
periodo neonatal, as lesdes cutineas evoluiram para estadio
verrucoso (figura 2), dando também inicio a hiperpigmentagao.
Aos 14 meses de idade, a crianca apresentava lesdes hiperpig-
mentadas nas linhas de Blaschko do abdémen, regido axilar e

Figura 1: Lesoes cutineas vesiculares com base eritematosa seguindo as linhas
de Blaschko no membro inferior direito - estadio 1 (2° dia de vida).

Figura 2: Lesoes verrucosas com placas hiperqueratosicas seguindo as li-

nhas de Blaschko no membro inferior direito - estadio 2 (10° dia

de vida).
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face interna da coxa (figuras 3 e 4). Atualmente, com 4 anos  gimento oftalmolégico. Mantém seguimento em consulta de
de idade, apresenta lesoes hiperpigmentadas apenas naregido  pediatria, dermatologia e oftalmologia.

axilar e torax (figuras 5 e 6), mantendo desenvolvimento psi-

comotor adequado a idade, com crescimento estaturo-ponderal

harmonioso, eclosdo da denti¢ao decidua normal e sem atin-

SETEMBRO

Figuras 3 e 4: Lesoes cutaneas lineares hiperpigmentadas seguindo as linhas de Blaschko no membro
inferior direito, axila esquerda e abdomen- estadio 3 (14 meses de idade).
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Figuras 5 e 6: Lesoes cutineas lineares hiperpigmentadas seguindo as linhas de Blaschko na axila esquerda e
hemitdrax direito - estadio 3 (4 anos de idade).
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Discussao

A TP é uma entidade clinica potencialmente grave que requer
um diagndstico precoce. O elevado indice de suspeigdo clinica
¢ fundamental para o diagndstico. Deve suspeitar-se de IP
sempre que uma crian¢a do sexo feminino apresente lesdes
vesiculares ou hiperpigmentadas nas linhas de Blaschko. As
manifestagdes cutineas podem simular quadros de infecdes
cuténeas, tais como infecdo por virus Herpes simplex ou Vari-
cela-zoster, infe¢des bacterianas por Staphylococcus aureus ou
mesmo de outras sindromes congénitas ou adquiridas. Nos
estadios mais tardios, como as alteragdes cutaneas podem ser
menos evidentes, deve haver um alto grau de suspeicdo nas
alteracoes dos dentes, faneros, olhos ou do sistema nervoso
central.
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A abordagem da IP envolve uma equipa multidisciplinar e
depende da presenca e gravidade das manifestagdes cutineas
e extra-cutineas. O tratamento das lesdes cutineas é sintomdtico,
tendendo a regredir espontaneamente. A crianga deve ser
sempre avaliada por oftalmologia apds o diagnostico e por
médico dentista aquando da erupgao dentaria®”. O progndstico
¢ geralmente favoravel. O acompanhamento destes doentes
deve ser continuo pois as complicagdes podem surgir mesmo
apos a infancia, sendo de salientar a importancia do aconse-
lhamento genético apds o diagndstico®.
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Caso CLinico

. FAVISMO — A PROPOSITO DE UM CASO CLINICO

. FAVISM — A CASE REPORT

Ricardo Liz Almeida!, Mafalda Santos!, Cristina Faria!, Helena M. Silva2, Sara F. Santos!

Resumo

Introdugio: A deficiéncia de glicose-6-fosfato desidrogenase
(G6PD) ¢ o defeito enzimatico mais comum do glébulo ver-
melho. Esta alteragdo torna o eritrdcito vulneravel ao stress
oxidativo causado pela exposi¢io a determinados firmacos e
alimentos. O favismo ¢ uma das formas de apresentacio
clinica deste défice enzimatico.

Descri¢iao do caso: Crianga do sexo masculino, de 3 anos,
natural do Brasil, raga caucasiana, previamente saudavel, que
recorreu & Urgéncia Pedidtrica por febre, vomitos, ictericia e
coluria com um dia de evolugdo. Era negada a ingestdo de
novos alimentos, firmacos ou produtos de ervanaria. Os an-
tecedentes familiares eram irrelevantes.

Ao exame objetivo apresentava prostragio ligeira, palidez cu-
tdneo-mucosa, esclerdticas ictéricas e taquicardia. O estudo
analitico revelou anemia grave com esferocitose no esfregaco
de sangue periférico, hiperbilirrubinémia indireta e teste de
antiglobulina direta (TAD) negativo. A urina era escura, com
presenca de hemoglobinuria. A crianca foi estabilizada, com
melhoria da sintomatologia inicial.

Foi colocada a hipdtese de anemia hemolitica ndo auto-
imune, provéavel enzimopatia eritrocitaria. Apos conhecimento
de que teria ingerido favas trés dias antes da vinda a Urgéncia
a hipdtese de diagndstico colocada foi de deficiéncia de G6DP.

Discussao: A deficiéncia de G6PD pode ter uma apresentagdo
clinica muito variavel sendo, por isso, uma hipdtese a ter
sempre em mente no diagndstico de anemia hemolitica em
qualquer idade. Com este caso clinico, os autores ilustram
uma apresentacdo grave da doenga e alertam para a importancia
de obter uma historia clinica minuciosa.

Palavras-chave (Termos MeSH): crianga em idade pré-escolar;
défice de glucose-6-fosfato desidrogenase; favismo; macho;
Portugal; vicia faba

! Servigo de Pediatria — Centro Hospitalar Tondela-Viseu, EPE
2 Servigo de Hematologia — Centro Hospitalar Tondela-Viseu, EPE

Correspondéncia: ricardolizalmeida@gmail.com

Abstract

Introduction: Glucose-6-phosphate dehydrogenase (G6PD)
deficiency is the most common enzymatic disorder of red
blood cells (RBC). This defect makes RBC vulnerable to
oxidative stress caused by certain drugs and foods. Favism is
one of the possible clinical presentations of this enzymatic
deficiency.

Case description: A previous healthy three-year-old boy,
Caucasian, born in Brazil, presented with a 1-day history of
fever, abdominal pain, jaundice and choluria. Intake of new
foods, drugs or herbal medicines was denied. Family history
was irrelevant.

On admission, he seemed slightly prostrate, pale with scleral
icterus and tachycardia. Blood tests showed severe anemia
with spherocytosis on the peripheral blood smear, indirect
hyperbilirubinemia and negative direct antiglobulin test. Uri-
nalysis showed hemoglobinuria. The child was stabilized with
improvement of initial clinical symptoms.

Non-immune hemolytic anemia and more specifically an en-
zymatic disorder of RBC was considered. After the child’s
mother confirmed the intake of fava beans three days before
admission, G6PD deficiency was established as the most pro-
bable diagnosis.

Discussion: Because of its heterogenous clinical expression,
G6PD deficiency should be considered in the differential
diagnosis of hemolytic anemia at any age. With this case
report the authors intend to show a severe presentation of this
disease and the importance of a thorough medical history.

Keywords (MeSH terms): child, Preschool; favism; glucosep-
hosphate dehydrogenase deficiency; male; Portugal; vicia faba
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Introducao

O défice de Glicose-6-fosfato desidrogenase (G6PD) é o
defeito enzimatico congénito dos glébulos vermelhos (GV)
mais frequente no ser humano, afetando cerca de 400 milhoes
de pessoas em todo o mundo e apresentando elevada prevaléncia
em regides tropicais e subtropicais do hemisfério orientall.
Estdo descritas pelo menos 127 variantes diferentes associadas
a deficiente atividade enzimdtica, bem como um ndimero de
polimorfismos que ndo afetam a atividade da mesma. As va-
riantes da doenga foram agrupadas em 5 classes de acordo
com a respetiva atividade relativamente ao wild-type G6PD
tipo B e na gravidade da hemolise (tabela 1)22. Apenas as
classes LII e ITI tém significado clinico.

A distribui¢ao geografica tem correlagido com as zonas onde
a malaria foi jd& endémica, apoiando a hipdtese de que o
défice de G6PD pode ter providenciado uma protecio adicional
face ao Plasmodium falciparum e ainda explicar o desenvolvi-
mento de anemia hemolitica aguda em pessoas com défice de
G6PD quando expostas a alguns fdrmacos antimalaricos*. O
défice de G6PD ¢é um defeito genético ligado ao cromossoma
X e, assim, criangas do sexo masculino serdo hemizigéticos
para o defeito — todos os GV sdo afetados podendo, no
entanto, apresentar atividade enzimatica diversa.

Na populagio portuguesa a prevaléncia de défice de G6PD é
baixa, embora dependa do grupo étnico em estudo®.

A G6PD participa na via das pentoses-fosfato, cujo objetivo é a
produgio de NADPH (Fosfato de dinucledtido de nicotinamida
e adenina) que permite as reaces de oxidagao-reducio nas dife-
rentes células do organismo, sendo que o GV depende exclusi-
vamente deste mecanismo para obter energia. Em pessoas com
défice de G6PD, o stress oxidativo pode desnaturar a hemoglobina
e, consequentemente, provocar hemdlise intravascular.

Ha quadros clinicos distintos associados a deficiéncia de
G6PD. Em todos eles a hemolise é agravada ou despoletada
pela exposicao ao stress oxidativo, seja devido a infe¢do ou in-
gestdo de alimentos ou drogas, mas a apresentagdo clinica
difere. Sdo eles: ictericia neonatal, favismo, anemia hemolitica
cronica ndo esferocitica e anemia hemolitica induzida por
drogas. A ictericia neonatal foi descrita nas variantes das
classes I, II e III, o favismo maioritariamente, mas nio
exclusivo, na classe II, a anemia hemolitica crénica nio esfe-
rocitica nas variantes da classe I, e a induzida por drogas nas
classes II e, sobretudo, III°.

Atendendo a ampla heterogeneidade genética, também a
apresentacao clinica serd diversa. Os doentes com défice de
G6PD sao, por norma, assintomadticos. Entre os sintomas
mais comuns destacam-se a fadiga, palidez, taquicardia,
ictericia (quando 50% ou mais dos GV sdo destruidos), urina
escura e esplenomegalia. Esta descrito um risco acrescido de
desenvolvimento de hiperbilirrubinémia no periodo neona-
tal”$. Nas formas mais severas, além dos sintomas ja descritos,
o doente pode apresentar hemoglobinuria, insuficiéncia renal,
insuficiéncia cardiaca congestiva ou mesmo choque.
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Tabela 1: Classes de variantes enzimaticas da glucose 6-fostato

desidrogenase?
Classe  Nivel de défice Atividade enzimatica Prevaléncia
Anemia hemolitica cr6-
I Severo Rara
nica ndo esferocitica
Variavel; mais frequente
11 Severo <10% do normal )
no Mediterréneo e Asia
Rara; descendéncia afri-
111 Moderado 10 a 60% do normal
cana
v Leve a nenhum 60 a 100% do normal Rara
A% Nenhum >100% do normal Rara

Relato do caso

Menino de 3 anos, raga caucasiana, natural do Brasil e a
residir em Portugal hd 4 meses, previamente saudavel, que
recorreu a Urgéncia Pediatrica (UP) com queixas de febre,
dor abdominal, vomitos, ictericia e urina escura (inicialmente
alaranjada e posteriormente acastanhada), com um dia de
evolugao. Negava outra sintomatologia (diarreia, queixas uri-
narias, prurido), bem como a ingestao de alimentos novos,
farmacos ou produtos de ervanaria. Nos antecedentes pessoais
a referir tratar-se de um primeiro filho, sem intercorréncias
até a data, nomeadamente no periodo neonatal. Os antecedentes
familiares eram irrelevantes.

Ao exame objetivo na admissdo apresentava-se prostrado
mas colaborante, palido, com esclerdticas ictéricas, taquicardico
(frequéncia cardiaca de 150bpm) e com pressao arterial no
percentil 90 (para sexo, idade e altura). Ndo eram palpaveis
organomegalias e ndo apresentava sinais de irritacdo peritoneal.

O hemograma inicial (Tabela 2) revelou anemia grave (nor-
mocrémica, normocitica) com anisocitose, policromatofilia e
presenca de esferdcitos e hemighosts no esfregaco de sangue
periférico, leucocitose com neutrofilia; da restante avaliagdo
analitica salienta-se a diminui¢ao da haptoglobina, a hiperbi-
lirrubinémia indireta com TAD negativo; fun¢do renal sem
alteracdes e hemoglobinuria na andlise sumaria de urina II. A
ecografia abdominal, renal e pélvica nio revelou alteragdes.

Apbs estabilizagdo da crian¢a (com administragdo de volume,
nomeadamente transfusdo de GV), e perante as alteragdes do
esfregaco muito sugestivas de défice de G6PD, questionou-se
amae relativamente a alimentagio da crianga, sendo confirmada
a ingestdo de favas em duas refei¢cdes (almogo e jantar), trés
dias antes da vinda a UP. Acrescentou ainda que o mesmo
tinha ingerido este alimento pela primeira vez um més antes
do episddio atual, sem qualquer intercorréncia nessa altura.
Nesse momento, colocou-se como diagnoéstico mais provavel
o de anemia hemolitica em contexto de deficiéncia de G6PD/Fa-
vismo. Mantiveram-se as medidas de suporte com hidratagdo
intravenosa e iniciou 4cido félico. Apds 24 horas mantinha-
se clinicamente estavel, com valor de hemoglobina de 8,0g/dL,
reticulécitos: 8,1% e ja sem leucocitose. Teve alta apds quatro



dias de internamento; um més depois mantinha-se assintomatico
e com a anemia corrigida (Hb: 13,6 g/dL; reticulécitos: 0,7%).
O diagnostico definitivo de défice de G6PD foi, entretanto,
assumido ao ser confirmado o doseamento baixo da enzima (3,3
Ul/gHb para um controlo de 10,6UI/gHb). Até agora ndo foi
possivel fazer o estudo familiar por falta de colaboragio dos pais

FAVISMO - A PROPOSITO DE UM CASO CLINICO

e também nao se procedeu ao estudo genético, ndo se sabendo,
por isso, qual a classe da variante enzimatica em questéo.

Apos dezoito meses de seguimento na consulta de hematologia,
a crian¢a mantém-se clinicamente bem e com valores normais
de hemoglobina, sem registo de novas crises hemoliticas até a
data.

Tabela 2: Evolugao dos exames laboratoriais

Resultados

Pardmetros

[Valores de referéncia para a idade]

Sddio; Potdssio; Cloro [95 - 105 mEq/L]

Hb 6,6 [10,9 - 15.0 g/dL] 8,0 8,9
Htc 18,5 [34 - 40%)] 225) 25,8
VGM/HCM 90 [76 - 90 fL]; 32,0 [25 - 30 pg] 87,2 /30,6 86/30
Leucdcitos 20.600 [5.000 — 14.500/pL] 12.200 9.400
- Neutrofilos segmentados| 75,4 [37 - 71%] 50,3 42,7
- Linfdcitos 12,2 [17 - 67%] 25,0 40,9
- Mondcitos 10,0 [0 - 5%] 18,0 9,2
Plaquetas 239.000 [150.000 — 450.000/pL] 178.000 226.000
Reticuldcitos 16,1 [0,5 - 1,5%] 5,1 8,1
Esfregaco sanguineo Anisocitose, policromatofilia, esferdcitos e “hemighosts”
AST; ALT 126 [20 - 60 UI/L]; 36 [6 — 45 UI/L]
Bilirrubina total; 8,0 [0,2 - 1,0 mg/dL]; 0,76 [<0.35 mg/dL]
Bilirrubina direta
375 21

FA; GGT; LDH 179 [145 - 320 UI/L]; 15,2 [10 - 19 UI/L]] 9130 .

3193 [500 - 920 UI/L] 3.0: 0,60 >
Haptoglobina 7,7 [30 - 140 mg/dL] 0.14
Urela: Creatinina 55 [5 - 25 mg/dL]; 0,3 [0,12 - 1,06 mg/dL]136

[136 — 145 mEq/L]; 4,5 [3,5 - 5,5 mEq/L]; 103| 21;0,2

PCR; PCT 5,14 [<1,0 mg/dL]; 0,99 [<0.15 ng/mL]
Hemocultura Negativa
TAD Negativo

Sumdria Urina tipo II

- Densidade; aspeto; cor

- Proteinas; Glicose

- Corpos Cetonicos; Nitritos| 80 mg/dL; negativo
- Hemoglobina; Bilirrubinal 0,10 [<0 mg/dL]; negativo

- Leucdcitos; Eritrdcitos

1028 [1.001 - 1.035]; limpo; hematica
50 [0 - 8 mg/dL]; 50 [0 — 15 mg/dL]

30 [1,0 - 10,0/uL]; 15 [1,0 — 24,0/pL]

Sem eritrocitos dismorficos

Urocultura Negativa

antiglobulina direta

Hb, hemoglobina; Htc, hematdcrito; VGM, Volume globular médio; HCM, hemoglobina corpuscular médicaj
AST, aspartato aminotransferase; ALT, alanina aminotransferase; FA, fosfatase alcalina; GGT, gamaglutamil-|
transpeptidase; LDH, lactato desidrogenase; PCR, proteina-c-reactiva; PCT, procalcitonina; TAD, teste de]
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Discussao

O défice de G6PD ¢é uma alteracio metabdlica, de heredita-
riedade ligada ao cromossoma X, caracterizada por um defeito
enzimatico que leva a destrui¢do dos GV aquando da exposi¢do
ao stress oxidativo associado a determinadas infe¢es, farmacos
ou outras substincias quimicas e ainda ao consumo de favas
(favismo)? - Tabela 3. Foram identificadas mais de 127
variantes da doenga, fruto de diferentes muta¢des do gene da
G6PD. O papel da G6PD ¢ manter a via que permite a
formagao de glutationa, que atua como antioxidante, necessaria
a prote¢do da membrana celular dos GV. Uma diminui¢do do
nivel de antioxidante vai dificultar a ligacdo da hemoglobina
ao oxigénio e provocar a rotura da parede celular do GV.
Uma das formas de apresentacdo classica deste défice é o
favismo, estando mais associado a pessoas com défice de
G6PD classe II (Mediterraneo).*

Tratando-se de uma doenga recessiva ligada ao cromossoma
X, em individuos do sexo feminino a doen¢a pode estar
“mascarada” pelo gene normal no outro cromossoma X. No
caso particular apresentado ¢é licito pensar que o gene terd
sido herdado da mae (que era saudével), ainda que o estudo
genético ndo tenha sido realizado.

A clinica é extremamente heterogénea e depende da mutagéo
em causa, sendo que muitos casos sdo assintomaticos. Nas
formas mais severas, como aconteceu no nosso caso, o doente
apresentou um episddio de anemia hemolitica grave apds ex-
posicdo a favas, com necessidade de suporte transfusional.

Nem todos os doentes com défice de G6PD apresentam a
mesma resposta ap6s a ingestdo de favas; na verdade, o

SILVA, SARA F. SANTOS

mesmo individuo pode ter uma resposta imprevisivel em
alturas diferentes, o que faz pensar que existirdo outros fatores
que influenciario a resposta, nomeadamente o seu estado de
saude, a quantidade de favas ingeridas e o seu conteido em
divicina, o agente agressor presente nestas leguminosas, que
produz radicais livres de oxigénio na auto-oxidagdo. A sua
concentrag¢do varia em diferentes culturas de favas. No caso
descrito, comprovou-se que o menino tinha consumido uma
grande quantidade de favas trés dias antes dos sintomas apa-
recerem, sendo curioso que este seria o segundo contacto
com este alimento, o que ilustra o acima descrito. De referir
ainda que lactentes com défice de G6PD sob aleitamento ma-
terno podem apresentar episdédios de hemdlise se a mée tiver
ingerido favas.!

Num cenario de anemia e ictericia, o défice de G6PD deve ser
um diagnoéstico a ter em mente. Nos exames laboratoriais
podera estar presente hiperbilirrubinémia (a custa da bilirrubina
indireta), anemia normocrémica normocitica, reticulocitose,
esfregaco com hemighost cells'! e esferdcitos, TAD negativo e
provas de fun¢ao hepitica sem alteragdes. Todos estes resultados
foram encontrados no doente apresentado. A presenca de he-
moglobinuria traduz a gravidade da hemdlise intravascular.
No episddio agudo, a duragdo da hemdlise é, regra geral, de
curta duragdo e ndo requer terapéutica especifica; quando as
criangas apresentam uma anemia hemolitica severa e necessitam
de transfusio de GV, tal como sucedeu no nosso caso, a
situagdo sera mais complexa. Ainda assim, ao fim de 48 horas,
a crianca estava estdvel e a recuperar da anemia.

Tabela 3: Farmacos e substancias quimicas associados a hemdlise em doentes com défice de glicose-6-fostato desidrogenase

(Adaptado de UpToDate? e www.g6pd.org)

Farmacos com efeito hemolitico bem demonstrado (evitar sempre que possivel)

Farmacos com potencial efeito hemolitico (podem ser utili

Azul de Metileno Dapsona Nitrofurantoina Sulfacetamida
Acido nalidixico Fenazopiridina Nifuratel Sulfametoxazol
Ciprofloxacina Hidroxicloroquina, Primaquina Nitrofurazona Sulfanilanida
Clorpropamida Tafenoquina Rasburicase Sulfapiridina

Dabrafenib Pegloticase

zados em dose terapéutica mas sob controlo hematolégico)

Acido acetilsalicilico Clorguanidina L-DOPA Sulfaguanidina
] Clotrimazol

Acido ascérbico Paracetamol Sulfisoxazol

Acido p-aminobenzéico (PABA) Colchicina Probenecid Cotrimoxazol
Aminopirina Estreptomicina Procainamida Triexafenid
Antazolina Fenacetinas Quinidina Trimetoprim

Acido ascérbico Fenitoina Quinina Tripelenamina
Cloranfenicol Isoniazida Sulfadiazina Vitamina K

Alimentos e compostos quimicos

Favas Naftaleno

Nitrito de Amila Extrato de acalifa
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O diagnostico é confirmado pelo doseamento da G6PD, que
estara diminuido. Este ndo devera ser feito durante a crise he-
molitica aguda de modo a prevenir um resultado falso negativo
(no episddio agudo, ha hemolise dos GV mais velhos — com
maior défice enzimatico, e aumento de GV mais jovens e reti-
culdcitos — com atividade enzimatica normal). No caso apre-
sentado, o doseamento foi ainda mais tardio dado ter sido
necessario realizar transfusiao de GV, o que poderia também
contribuir para obter um resultado falso negativo. O estudo
genético, que permite classificar a variante enzimatica, ndo
foi realizado nesta familia mas, pelo exposto, poder-se-a
supor que se trataria de um défice de G6PD classe 1.2

A principal medida em doentes com défice de G6PD baseia-
se na prevenc¢do da hemolise através da evicgdo dos agentes
oxidantes conhecidos e, no caso particular do favismo, das
favas (a ingestdo de outras leguminosas como ervilhas, feijoes,
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FAVISMO - A PROPOSITO DE UM CASO CLINICO
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