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Privavera 2014
SAUDE ggaen

Saude - sindroma de negacao

No passado dia 30 de junho, o Observatdrio Portugués dos Sistemas de Saude (OPSS)
apresentou, pelo décimo quarto ano consecutivo, 0 seu Relatério de Primavera, dedicado
este ano a governagdo da saude em momentos dramaticos de crise financeira e econémica
€COmO O que Vivemos.

Desde 2001, e apesar dos avangos e recuos nas politicas de saude em Portugal, da pre-
senca e da auséncia de estratégias que sirvam o cidadao, o OPSS tem conseguido manter
a sua missao pautada pela independéncia e pelo rigor, nunca traindo os principios da boa
governagdo em saude. E é por isso que tem, por exemplo, insistido em chamar a atengéo
para a falta de equidade no acesso a saude, para a falta de transparéncia e para a falta de
informacéo que se vai crescentemente sentindo no sistema de saude em Portugal.

Este ano, o Relatdrio aborda, entre outros, o tema da descentralizacéo e da sua interrup-
¢ao, hoje em dia consubstanciada por algumas medidas preocupantes.

O direito a saude, consagrado na Constituicao desde 1976, passou a ser garantido atra-
vés de um servigo publico de saude, sendo também garantido aos cidadéos que a arquite-
tura administrativa e a gest@o desse servico seriam descentralizadas e participativas. Esta
descentralizacdo teve como objetivo recriar niveis de responsabilidade e de autonomia de
decisdo no seio do sistema publico de saude, ilustrado por exemplo (i) pela transferéncia
para as ARS da gestdo regional do SNS com a subsequente aplicagdo de um modelo re-
gional de recursos e pelos orgcamentos hospitalares parcialmente ajustados aos recursos
consumidos com os doentes tratados; (i) por experiéncias inovadoras de gestdao no SNS e
sucessivas alteragdes nos estatutos juridicos dos hospitais; (jii) pela criagdo das Agéncias
de Contratualizagdo com o objetivo de uma contratualizagdo independente entre o Estado e
as varias unidades de saude, com vista a separagao entre o financiador e o prestador e ao
aumento da autonomia, responsabilidade e prestagéo de contas das unidades publicas, ten-
do sempre como perspetiva o interesse dos cidadaos; (iv) pela criagdo dos Centros de Res-
ponsabilidade Integrados nos hospitais do SNS, permitindo uma superior autonomia, poder
de decisdo e consequente responsabilidade na sua gestéo, no interior das organizagdes de
saude; e (v) pela criagdo das USF (modelos A e B), dando corpo a reforma dos cuidados de
saude primarios e dos ACeS, possuindo estes, em teoria, autonomia administrativa.

O objetivo destas medidas foi libertar as unidades de saude do SNS de um comando e
controlo distante, burocratico, frio e centralista.

Entretanto, os portugueses estao a passar por uma redugao drastica, injusta e por vezes
alarmante do seu bem-estar e da sua qualidade de vida. O aumento substancial do custo de
vida e dos impostos, a diminuigao dos rendimentos provenientes do trabalho, o desemprego
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e a crescente precariedade das relagdes laborais s@o alguns exemplos desta diminuicdo de
direitos. Continuamos a ser, dos cidad&@os europeus, dos que mais pagam para se mante-
rem saudaveis. No geral, mantém-se o discurso oficial de que vivemos “acima das nossas
possibilidades”, que temos de continuar a aceitar, agradecidos, esta politica de austeridade
e de cortes injustos na saude, até porque ndo ha dinheiro. E ndo havera por algumas déca-
das mais, dizem-nos.

Isto, quando outros paises europeus se prepararam com tempo para a crise financeira
que se avizinhava, uns alocando mais dinheiro para a saude, outros ndo optando por cami-
nhos de austeridade cega e capacitando os cidadaos para enfrentar melhor a crise econé-
mica e social. E, além disso, fazendo uma distribuicéo dos recursos financeiros do pais com
uma preocupacao social.

E 0 que se espera de uma boa governagdo: prevenir o impacto na satide dos determi-
nantes sociais e econdmicos negativos.

No entanto, entre nos, os recursos fisicos do SNS vao sendo delapidados, ao mesmo
tempo que sdo tomadas decisdes de desresponsabilizacdo do Estado na saude, os recursos
financeiros sé@o drasticamente diminuidos e os recursos humanos permanecem desmotiva-
dos e sem esperanca.

Paralelamente, tem-se assistido a uma aparente interrupgdo no processo de descen-
tralizagdo do SNS e a uma crescente centralizag@o da governagao da saude liderada pelos
Ministérios da Saude e das Financas e ilustrada pela “lei dos compromissos”. Num quadro
de subfinanciamento e restricdo orcamental, esta lei impde uma gestdo de curto prazo,
limitando as tomadas de decisdo necessarias para responder as necessidades, por vezes
de carater urgente, e restringindo os graus de liberdade a quem tem como responsabilidade
a gestao dos servigos publicos da saude. Isto €, ndo se confia na capacidade de gestdo de
quem foi nomeado para gerir as unidades de saude.

Mais dois exemplos deste retrocesso na descentralizagdo do SNS s3o: (i) as limitagdes
a celebragdo ou renovacéo de contratos de trabalho ou de prestagcdo de servigos de pro-
fissionais de saude; e (i) o processo de fusdo dos ACeS, inviabilizando, de certo modo, a
governagao clinica nos cuidados primarios cuja implementacdo exige proximidade.

As barreiras burocraticas e o ambiente de incerteza quanto a disponibilidade de re-
cursos impedem um planeamento estratégico, uma contratualizagéo plurianual e, no limite,
pdem em causa a propria sustentabilidade das organizagdes, tornando-as meras cadeias de
transmiss@o de decisdes centralmente tomadas.

Tudo isto tem implicagdes na prestacdo de cuidados e, em Uultima analise, na propria
saude dos portugueses.

Isto €, comeca a haver evidéncia que indicia um impacto extremamente negativo da
crise e das politicas tomadas sobre a saude das pessoas. Ou seja, esta a acontecer o que
era esperado e, por alguns, temidamente anunciado. E apesar disto, ndo se vislumbram
sinais indicadores de uma politica de saude que monitorize estes impactos e tente minimi-
zar os seus efeitos. Ha pouco mais de dois anos, apos a apresentacéo publica de mais um
Relatério de Primavera, chegou a haver uma promessa de que estaria a ser elaborado um
relatorio dos efeitos da crise sobre os cidadaos. Até agora ndo ha qualquer conhecimento
dos resultados deste relatério ou mesmo da sua existéncia.

Paralelamente, mantém-se mecanismos para “incentivar” os investigadores a ndo inco-
modar a “boa imagem” de algumas instituicdes ou programas de saude. No entanto, o dis-
curso oficial do nosso governo ou dos parceiros da Troika continua a negar esta realidade,
evita a discussao e, mais grave do que isto, ndo equaciona quaisquer medidas de prevencao
ou de combate as consequéncias nas pessoas em sofrimento. Por isso, este ano o relatério
de primavera foi denominado “Saude-Sindroma de negagao”.

Pedro Lopes Ferreira
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Abordagem multidisciplinar e qualidade de vida
em doentes com espinha bifida

Sandra Magalhées'; Teresa Costa'; Antdnia Pires"; Lurdes Palhau’; Rosa Amorim'

MULTIDISCIPLINARY APPROACH AND QUALITY OF LIFE IN
PATIENTS WITH SPINA BIFIDA

ABSTRACT

Introduction: Spina Bifida is the most common neural tube
defect. Multidisciplinary approach has long been advocated as
the optimal way to provide care for these patients.

Aim: To characterize the population of children followed in
Spina Bifida clinic. To measure health-related quality of the life
of children, adolescents and care givers. To correlate quality of
life with some studied variables.

Methods: Retrospective study that included children followed
in Spina Bifida clinic. The variables analyzed were: regarding
the type of neural tube defect, bladder-sphincter system and
functional level. The quality of life was assessed through the
application of the questionnaire Child Health Questionnaire -
Parental Form (CHQ - PF50). The statistical analysis was made
with SPSS, version 17.

Results: The study included 69 children. Patients had a
mean age of 13 years, 52.2% male, 86% had a diagnosis of
myelomeningocele, 56.5% had independent gait and 30.4%
were incontinent and used a diaper.

The quality of life questionnaire was completed by 31 parents.
All scores were greater than 50, the lowest value in patients was
physical function and in parents was emotional impact.

We found a statistically significant correlation between
functional capacity and physical functioning score on quality of
life scale (r = 0.456, p = 0.01).

Conclusion: Clinical manifestations and complications of this
condition can interfere significantly in the various components of
patients’ and families’ quality of life.

This study emphasizes the importance of assessment and
measurement of needs in children with disabilities in order to
promote their physical, psychological and social well-being.

Keywords: Multidisciplinary approach, quality of life, spina
bifida.

I S. Medicina Fisica e de Reabilitagdo, CH Porto. 4099-001 Porto, Portugal.
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RESUMO

Introducao: A Espinha Bifida é o defeito mais comum do
tubo neural. A abordagem multidisciplinar € a mais adequada
para prestar cuidados a estes doentes.

Obijetivo: Caracterizar a populagéo de criangas seguida na
consulta multidisciplinar de Espinha Bifida de um Hospital Ter-
ciario. Avaliar a percegdo da qualidade de vida das criangas,
adolescentes e pais/cuidadores. Correlacionar a qualidade de
vida com algumas variaveis estudadas.

Métodos: Estudo retrospetivo que incluiu as criangas em
seguimento na consulta multidisciplinar de Espinha Bifida. As
varigveis analisadas foram: tipo de defeito do tubo neural, regi-
me vesico-esfincteriano e nivel funcional. A avaliagdo da quali-
dade de vida foi feita através da aplicagao do questionario Child
Health Questionnaire — Parental Form (CHQ — PF50). O tratamen-
to estatistico foi realizado no programa SPSS, versao 17.

Resultados: Foram incluidas no estudo 69 criangas. Os
doentes apresentavam uma idade média de 13 anos, sendo
52,2% do sexo masculino. Oitenta e seis por cento tinham diag-
noéstico de mielomeningocelo, 56,5% efetuavam marcha de for-
ma auténoma e 30,4% eram incontinentes necessitando do uso
de fralda.

O questionario de qualidade de vida foi respondido pelos
pais de 31 doentes. Todos 0s scores apresentaram valores
superiores a 50, sendo que os que revelaram valores menores
foram o relativo a funcéo fisica nas criangas e o referente ao
impacto emocional nos pais.

Foi encontrada uma correlagéo estatisticamente significativa
entre a capacidade funcional e o componente da escala de quali-
dade de vida relativo ao funcionamento fisico (r = 0,456; p =0,01).

Conclusao: As varias manifestagdes clinicas e complica-
¢bes associadas a esta condigdo podem interferir de forma
significativa nos varios componentes da qualidade de vida dos
doentes e seu nucleo familiar.

Este trabalho sublinha a importancia da avaliagéo e interven-
¢ao das necessidades das criancas com incapacidade de forma
a promover o seu bem-estar fisico, psicoldgico e social.

Palavras-chave: Abordagem multidisciplinar, espinha bifi-
da, qualidade de vida.

Nascer e Crescer 2014; 23(2): 61-65
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INTRODUCAO

A Espinha Bifida (EB) resulta de um encerramento incom-
pleto do tubo neuronal embrionario e é o segundo defeito con-
génito mais frequente e o mais grave compativel com a vida em
todo o Mundo."2

A prevaléncia desta patologia varia de acordo com a loca-
lizacdo geografica dependendo de fatores genéticos e ambien-
tais, sendo este disturbio claramente mais frequente em paises
em desenvolvimento.®

Apesar da adocao de medidas de prevengao primaria como
a suplementacdo com 4cido folico e o diagnostico pré-natal
ecografico, o numero de criangas que nasce com EB permane-
ce significativo.®

A EB afeta varios 6rgaos e sistemas resultando numa pa-
néplia de alteragdes da funcdo. O seu tratamento € complexo e
multifacetado, focado na prevencéo de complicagdes.®

O tratamento cirdrgico precoce da EB tem aumentado a taxa
de sobrevida nos doentes com formas mais graves da doenca
e mais recentemente o desenvolvimento da cirurgia pré-natal,
por volta da 20* semana de gestacdo tem contribuido de forma
ainda mais significativa para este aumento.”® Assim, este incre-
mento na esperanca média de vida torna essencial a realizacao
de estudos de qualidade de vida.

A EB é uma doenga congénita com multiplas manifestacdes
clinicas e complicagdes associadas implicando um impacto
significativo no funcionamento fisico, psicolégico e social dos
individuos afetados.® E também bem reconhecido o impacto
que esta doenga tem nos componentes fisicos, psicolégicos e
sociais de todo o nucleo familiar.®

A complexidade inerente a esta patologia, a necessidade
de intervencgédo de vérias especialidades médicas e o reconhe-
cimento do desafio em promover cuidados de saude a estas
criangas conduziu a criacdo de equipas multidisciplinares e
multiprofissionais por volta de 1960 com o objetivo principal
de melhorar a coordenacao e integragdo das necessidades de
servicos médicos.®

A importancia deste tipo de abordagem € amplamente reco-
nhecida no tratamento contemporaneo da EB. A literatura tem
apresentado esta abordagem como a ideal para estes doentes.”®

Nestas criancas é cada vez mais frequentemente reconheci-
da a importancia da abordagem de questdes de saiude mental,
recreacdo académica e promocao das necessidades em saude
de forma a melhorar quer a funcionalidade quer a sua participa-
¢do social e dos seus familiares.”® Concentrar na mesma con-
sulta varias especialidades médicas pode poupar estas criangas
e seus familiares da exaustdo de varias consultas em diferentes
servicos hospitalares.®

A literatura carece ainda de estudos que relacionem a abor-
dagem multidisciplinar com os indices de qualidade de vida des-
tas criancas e seus familiares. Existem alguns estudos, noutras
patologias, tais como, doenga renal cronica e fibrose quistica
que associam a abordagem multidisciplinar a uma melhoria na
qualidade de vida.® Na EB ha apenas um estudo que documen-
ta os efeitos negativos na saude destas criangas do abandono
deste tipo de abordagem.®
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Apesar de reconhecida a sua importancia, permanece por
esclarecer a informagéo detalhada de como esta deve decorrer.
A literatura carece de estudos especificos relativos a estrutura
destas equipas e quais as especialidades médicas e outros pro-
fissionais que deverdo ser envolvidos.®®

A consulta multidisciplinar de EB existe na nossa institui¢céo
desde 1995 e inclui presencialmente as especialidades de Medi-
cina Fisica e de Reabilitacdo e Nefrologia e conta também com
a colaboragdo das especialidades de Neurocirurgia, Ortopedia
e Urologia.

Os principais objetivos da nossa consulta séo: promover
um adequado desenvolvimento psicomotor destas criancas,
prevenir deformidades musculosqueléticas, adquirir continéncia
de esfincteres, prevenir insuficiéncia renal, promover a indepen-
déncia funcional, facilitar a integragdo sécio-educacional, me-
Ihorar a autoestima, estabelecer uma uniformizagéo de critérios
de avaliagé@o e tratamento e promover um enriquecimento mu-
tuo entre as varias especialidades intervenientes.

O objetivo deste estudo pretende também avaliar a quali-
dade de vida destes doentes procurando correlacionar os seus
scores com algumas das varidveis estudadas de forma a otimi-
zar a intervengao efetuada.

METODOS

Foi realizado um estudo retrospetivo que incluiu as criangas
em seguimento na consulta multidisciplinar de EB durante o pe-
riodo de Janeiro de 2000 a Dezembro de 2011.

Os doentes foram descritos relativamente ao subtipo de de-
feito do tubo neural, regime vesico-esfincteriano e nivel funcional.

Procedeu-se a avaliagdo da qualidade de vida dos doentes
recorrendo a versao portuguesa do Child Health Questionnaire -
Parental Form (CHQ - PF50), questionario mais frequentemente
utilizado para avaliagéo da qualidade de vida na idade pediatri-
ca." A aplicagao deste questiondrio esta validada apenas para
criangas com idades compreendidas entre os cinco e 17 anos e
deve ser respondido pelos pais. Tem duas componentes princi-
pais, uma que pretende avaliar a qualidade de vida das criancas
e outra que esta relacionada com a implicagéo que a doenca
tem na qualidade de vida dos pais. O score deste questionario
varia de 0 a 100, sendo que 100 corresponde ao maximo de
qualidade de vida.(?

O tratamento estatistico foi realizado no programa SPSS
(Statistical Package for the Social Sciences 17th version). Para a
correlacao de variaveis com os varios scores da escala de quali-
dade de vida (escala ordinal) utilizou-se o teste ndo paramétrico,
coeficiente de correlagdo de Spearman. Valores de p inferiores a
0,05 foram considerados estatisticamente significativos.

RESULTADOS

Foram observadas na consulta multidisciplinar de EB 108
criangas e adolescentes durante o periodo de Janeiro de 2000
a Dezembro de 2011. Foram excluidas 39 criancas: 29 foram
transferidas para a consulta de adultos, sete abandonaram a
consulta e trés morreram. Foram entdo incluidos um total de 69
doentes.



Os doentes observados apresentavam uma idade média
de 13 anos, sendo 36 doentes pertencentes ao sexo masculino
(52,2%) e 33 ao sexo feminino (47,8%). Dos doentes observa-
dos 86% apresentavam diagnostico de mielomeningocelo, 8%
lipomielomeningocelo e 6% tinham outros diagnosticos.

Relativamente ao nivel funcional, 39 (56,5%) efetuava mar-
cha de forma autbnoma sem necessidade de ortdteses ou pro-
dutos de apoio, 21 (30,4%) deambulava em cadeira de rodas e
nove (13,1%) efetuava marcha com ortéteses e ou produtos de
apoio (Figura 1).
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Figura 1 — Avaliagéo Funcional dos doentes observados na consulta
externa multidisciplinar de Espinha Bifida.

No que se refere ao regime vesical, 43 (62,3%) encontrava-
-se em regime de algaliagdes intermitentes e destes 16 (37,2%)
efetuava auto-algaliagdes. Vinte e uma (30,4%) era incontinente
necessitando do uso de fralda (Quadro |).

Quadro | - Regime vesical dos doentes seguidos na consulta
multidisciplinar de Espinha Bifida.

REGIME VESICAL N (%)
Algaliacdes Intermitentes 43 (62,3)
Auto-algaliacoes 16
Vesicostomia 3(43)
Mitrofanof 2(2,9
Fralda 21 (30,4)

O questionario de qualidade de vida foi respondido pelos
pais de 31 criancas. Dentro deste subgrupo de criangas, 18
eram do sexo masculino e 13 do sexo feminino, com uma média
de idades de 12,5 anos.

No Quadro Il estao representados os resultados para cada
um dos scores da CHP-PF50.
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Relativamente aos scores relacionados diretamente com a
qualidade de vida dos doentes todos apresentaram um valor
superior a 50, sendo que os relacionados com a saude em ge-
ral e funcionamento fisico foram os que apresentaram valores
menores.

Os scores relativos a qualidade de vida dos pais revelaram-
-se globalmente superiores aos encontrados para as criangas e
0s scores com valores mais baixos foram os relacionados com
0 impacto emocional.

Foi estudada a correlagéo existente entre os scores de qua-
lidade de vida destas criangas e o seu nivel funcional; encontra-
mos uma correlag@o estatisticamente significativa apenas com
o score relativo ao funcionamento fisico (r = 0,456; p =0,01).

N&o foi encontrada uma correlagdo estatisticamente signi-
ficativa entre os scores de qualidade de vida e a continéncia
vesico-esfincteriana.

DISCUSSAO

Dos doentes seguidos na Consulta Multidisciplinar de EB a
maioria apresenta o diagndstico de mielomeningocelo, acha-
do que esta de acordo com a literatura que o aponta também
como o subtipo mais frequente.™ De salientar que a maioria
dos doentes apresentava marcha auténoma (56,5%) mas uma
percentagem consideravel, 30,4% deambulava em cadeira de
rodas, salientando a importancia desta patologia como indutora
de incapacidade motora em muitos doentes.

Relativamente a avaliagdo da qualidade de vida, os resulta-
dos revelam que estas criangas apresentam globalmente uma
boa qualidade de vida, uma vez que todos os scores apresen-
taram valores superiores a 50 (score médio para esta escala).

Quadro Il - Resultados dos scores da Escala de Qualidade de
Vida (CHP-PF50) relativos a saude das criancas e dos pais
respetivamente.

CRIANGAS GH PF REB RP BP BE MH SE CH
Média 555 585 806 754 788 761 802 846 814

Desvio Padrdo | 154 ' 23,2 | 228 236 1 206 16,8 : 11,6 | 9,4 137

PAIS .~ PEPT FA  FC
Média 639 808 . 829 818
DesvioPadrio | 208 | 145 | 145 | 237

Legenda: GH: Saude Geral (General Health); PF: Fungao Fisica (Physical
Functioning); REB: Limitagao devido a Aspetos Emocionais (Role Emo-
tional-Behavioral); RP: Limitagc@o devido a Aspetos Sociais (Role/Social
Functioning); BP: Dor Corporal (Bodily Pain); BE: Comportamento Geral
(General Behavior); MH: Saude Mental (Mental Health); SE: Autoestima
(Self-Esteem); CH: Alteracdo Saude (Change in Health).

PE: Impacto Emocional nos Pais (Parent Impact-Emotional); PT: Impac-
to no Tempo dos Pais (Parent Impact-Time); FA: Limitagcdo nas Ativi-
dades Familiares (Family Limitations in Activities); FC: Coesao Familiar
(Family Cohesion)
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Os scores com valores inferiores foram os relativos a saude em
geral e funcionamento fisico. Os que revelaram resultados supe-
riores foram os relacionados com os componentes emocional,
comportamental e social. Desta forma, na nossa amostra os do-
minios que tém mais impacto na qualidade de vida dos doentes
sdo a diminuicdo da sua funcionalidade fisica e da saiude em
termos globais. Nao foi atribuida tanta importancia aos compo-
nentes emocional, comportamental e de integragéo social.

No entanto, estes resultados devem ser interpretados com
cuidado, na medida em que o questionario foi preenchido pelos
pais que reportaram a sua perspetiva relativamente a qualidade
de vida dos seus filhos. Alguns estudos tém alertado para este
facto, nomeadamente no que concerne aos aspetos sociais,
apontando que os pais esperam a partida que estas criangas nao
tenham uma vida social tdo ativa como os seus pares sauddveis.”)

A literatura tem revelado que, apesar da maioria dos doen-
tes com EB apresentarem uma boa funcionalidade ao longo da
vida (achados concordantes com o nosso estudo — 56,5% dos
doentes apresentam marcha auténoma), esta doenga tem um
importante impacto ao nivel psicossocial.!¥ Relativamente aos
aspetos psicologicos, tem sido relatado que estes doentes es-
t&o em maior risco de desenvolver sintomas de ansiedade e de-
pressao e que tém niveis inferiores de autoestima comparativa-
mente aos seus pares saudaveis.™ Os doentes com hidrocefalia
estdo em particular risco de desenvolverem défices cognitivos,
de atengdo e concentragdo.® Os individuos com EB tendem a
ser socialmente mais imaturos e passivos, a estabelecer menos
contactos sociais e amizades, e estes efeitos tém demostrado
perpetuar-se ao longo da vida.(

Relativamente aos scores de qualidade de vida dos pais, o
componente emocional foi o que apresentou um valor inferior,
por sua vez a limitacdo da atividade e coesao familiar apresen-
taram scores superiores.

Estes resultados estdo de acordo com a literatura que apon-
ta para a existéncia, na maioria dos casos, de uma dindmica
familiar funcional, revelando também um maior atingimento dos
componentes psicoldgico e emocional da qualidade de vida.®
Uma metandlise recente revelou efeitos moderados a severos
do impacto da EB no ajustamento psicolégico e emocional dos
pais destas criancas. Foi encontrada uma maior prevaléncia de
stress, ansiedade e depresséo e estes pais sentem-se menos
satisfeitos e competentes no cumprimento do seu papel e so-
cialmente mais isolados.™

Foi encontrada, de forma expectavel, uma correlacdo es-
tatisticamente significativa entre a capacidade funcional dos
doentes e o score fisico da escala qualidade de vida. Nao foi de-
monstrada nenhuma outra correlagdo com os restantes scores.
A literatura tem igualmente demonstrado que o nivel de auto-
nomia destes doentes é importante apenas para o componen-
te fisico da sua qualidade de vida.'® Os doentes com limitag&o
funcional minor, como por exemplo aqueles que tém marcha
auténoma, tém revelado mais problemas emocionais que os que
apresentam maior incapacidade funcional.™ Outros componen-
tes da qualidade de vida tais como o apoio e suporte familiar
tem revelado ter um papel mais importante.(®1")
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Em contraste com a literatura®'” nao foi encontrada uma
correlacdo estatisticamente significativa entre incontinéncia de
esfincteres e os varios componentes de qualidade de vida. Os
estudos tém demonstrado uma correlagéo estatisticamente sig-
nificativa entre os aspetos vesico-esfincterianos e os compo-
nentes mental e emocional da qualidade de vida principalmente
em grupos de adolescentes.(®"® Uma possivel explicagdo sera
que nesta faixa etaria os investigadores utilizam frequentemente
questionarios respondidos pelos proprios doentes.

O numero de cateterizacdes didrias tem sido constantemen-
te descrito como um importante fator de deterioracdo do com-
ponente emocional dos pais dos doentes com EB(7®; desta
forma, a realizagdo de cateterizacdes intermitentes podera ser
desgastante para estes pais exigindo deles uma disponibilidade
constante. Assim os pais, quer pela sua propria exaustao quer
dos seus filhos, poderdo néo incluir a continéncia esfincteriana
nos componentes fundamentais para a qualidade de vida dos
seus filhos.

A inexisténcia de uma escala funcional para objetivacao dos
défices e numero reduzido da amostra no grupo de doentes que
tinham critérios para preenchimento do questionario de quali-
dade de vida constituem as principais limitagdes deste estudo.

CONCLUSAO

Os doentes com EB tém algumas particularidades cujo co-
nhecimento é essencial de forma a promover uma abordagem e
intervengd@o mais apropriadas.

O seguimento e tratamento por uma equipa multidisciplinar
tem demonstrado ser ideal para este tipo de doentes, permi-
tindo uma abordagem mais compreensiva numa doenga que é
multifocal, promovendo a uniformizacao de critérios e um mutuo
enriquecimento entre as varias especialidades.

O aumento da esperanca de vida verificado nas Ultimas dé-
cadas obriga a uma maior preocupagdo com a realizacao de
estudos de qualidade de vida nesta populacdo. Na pesquisa
efetuada ndo encontramos no nosso pais estudos de qualidade
de vida na EB.

A qualidade de vida quer dos doentes quer do seu nucleo
familiar podera ser afetada nos seus varios componentes sen-
do essencial incluir na sua abordagem o apoio psicossocial de
ambos.

Os pais deverao ser alertados para o papel fundamental que
a continéncia vesico-esfincteriana tera no futuro dos seus filhos,
quer por questdes de saude renal quer por questdes emocionais
e de integracdo na sociedade.

De um modo geral, é essencial o esclarecimento quer do
doente quer da sua familia relativamente aos varios aspetos que
a doenga engloba e nesse contexto sera importante a dispo-
nibilizacdo de material informativo e inclusédo em associacoes
relacionadas com a propria doenga.

Assim este trabalho sublinha a importancia da avaliagéo e
medicagdo das necessidades das criangas com incapacida-
de de forma a promover o seu bem-estar fisico, psicolégico e
social.
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Transmissao Mae-Filho da Infecao pelo
Virus da Imunodeficiéncia Humana do tipo1

Alexandre Fernandes'; Brigida Amaral’; Maria Jodo Carinhas'; Olga Vasconcelos";

MOTHER-TO-CHILD TRANSMISSION OF HUMAN
IMMUNODEFICIENCY VIRUS TYPE 1 INFECTION

ABSTRACT

Introduction: Human Immunodeficiency Virus type 1
(HIV1) infection in children is almost related to mother-to-child
transmission (MTCT). Without prophylaxis transmission rates are
15-25%. With appropriate prophylaxis <2% rates are achieved.

Objective: Evaluate the MTCT of HIV infection in a maternity.

Materials and Methods: Retrospective study, with review
of clinical files of children whose mothers have HIV1 infection,
born at Julio Dinis Maternity from January 2006 to December
2011. Not infected was defined if 2 virologic tests were negative
(one after 4 months of age) with no clinical signs of infection.
Statistical analysis was performed with Epi-Info ® v.3.5.1 (Fisher
test, p <0.05).

Results: Seventy seven children were born from HIV1 infected
mothers, 45 (58.4%) males and 15 (19.5%) preterm infants.
Diagnosis of maternal infection during pregnancy occurred in 24
(81.6%) and one at childbirth (1.3%). Seven (9.2%) hadn’t had
antiretroviral therapy (ART) during pregnancy and 9 (12.3%) had
viral load> 1,000 copies at childbirth. Normal delivery occurred
in 4 (5.2%) and 10 (13%) had rupture of membranes (RM) > 4h.
None was breastfed. All received prophylaxis in the neonatal
period; 17 (22.1%) with 3 drugs, associated with absence of ART
in pregnancy and at childbirth, maternal viral load> 1,000 copies,
RM > 4h, spontaneous RM and prematurity. One newborn
(1.3%) died. No child became infected. Aimost a third (35.5%)
had hematological toxicity and 23 (30.3%) had hepatic toxicity,
both reversible.

Conclusion: In the population studied no MTCT of HIV1
infection occurred, despite the presence of factors that increase
the risk of transmission in a high percentage of cases.

Key-words: Antiretroviral treatment, HIV infection, mother-
to-child transmission, prevention.
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RESUMO

Introducao: A infegdo pelo Virus da Imunodeficiéncia Hu-
mana do tipo 1 (VIH1) na crianga ocorre quase exclusivamente
por transmissdo mae-filho (TMF). Sem profilaxia ocorrem taxas
de transmissédo de 15-25%, diminuindo para <2% quando sé@o
adotadas medidas adequadas.

Obijetivo: Avaliar a TMF da infecdo VIH numa maternidade.

Material e Métodos: Estudo retrospetivo, com consulta do
processo clinico, de criancas de maes com infe¢éo VIH1, nasci-
das na Maternidade Julio Dinis de Janeiro de 2006 a Dezembro
de 2011. Definida ndo infegdo se 2 testes viroldgicos negativos
(um apds os 4 meses) e auséncia de clinica. Andlise estatistica —
programa Epi-Info® v.3.5.1 (Teste Fisher, p <0,05).

Resultados: Nasceram 77 criangas com risco de transmis-
sdo VIH1, 45 do sexo masculino (58.4%) e 15 (19.5%) prema-
turos. Diagndstico de infecdo materna ocorreu na gestacdo em
24 (31.6%) e no parto numa (1.3%). Sete (9.2%) néo efetuaram
terapéutica anti retrovirica (TARV) na gravidez e 9 (12.3%) apre-
sentavam carga virica >1.000 cépias no parto. Nasceram por
parto eutdcico 4 (5.2%) e 10 (13%) tiveram rotura membranas
(RM) >4h. Nenhum efetuou leite materno e todos fizeram profi-
laxia no periodo neonatal; 17 (22.1%) efetuaram profilaxia com
3 farmacos, associado a auséncia de TARV na gravidez e parto,
carga virica materna >1.000 cépias, RM>4h, RM espontanea e
prematuridade. Um recém-nascido (1.3%) faleceu. Nenhuma
crianga foi infetada. Cerca de um terco (35.5%) apresentou alte-
ragdes hematoldgicas e 23 (30.3%) na fungdo hepatica, ambas
reversiveis.

Conclusao: Na populagdo estudada néo ocorreu TMF da in-
fecdo VIH1, apesar de apresentar fatores que aumentam o risco
de transmissdo numa elevada percentagem de casos.

Palavras-chave: Antirretrovirico, infegdo VIH, prevencéo,
transmissdo mae-filho.
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INTRODUCAO

A maioria dos casos de infegéo pelo Virus da Imunodeficién-
cia Humana (VIH) em idade pediatrica € devida a transmissao
mée-filho (TMF) do virus®”. O conhecimento dessa realidade le-
vou a investigagdo dos fatores que pudessem estar associados
a um aumento do risco da TMF da infegcdo VIH® com a conse-
quente elaboragao de orientagdes clinicas ao longo dos ultimos
anos para a prevencgao desta®. Estes factos determinaram uma
mudanca radical na epidemiologia da TMF da infecdo VIH®.

E virtualmente impossivel determinar com preciséo o perio-
do em que ocorre a TMF®, estimando-se que em cerca de 23%
dos casos é intrauterina, em cerca de 65% € adquirida no perio-
do periparto e em cerca de 12% é transmitida pelo leite mater-
no. A taxa de transmissao global sem antirretrovirais (ARV) é de
20-30%, atingindo 63% em gravidas com carga virica superior a
100.000 copias/ml®. O estudo do Paediatric AIDS Clinical Trials
Group (PACTGO76) demonstrou que o uso de profilaxia com Zi-
dovudina (AZT) no preparto, intraparto e no recém-nascido (RN)
reduz a taxa de transmisséo para cerca de um terco®. A asso-
ciacdo com terapéutica anti retrovirica altamente eficaz (HAART)
durante a gestacao, cesariana eletiva e exclusao do aleitamento
materno permite diminuir as taxas de transmissao para valores
inferiores a 2%%“. Os fatores associados ao aumento do risco de
TMF do VIH estédo descritos na Tabela 1.

Tabela 1 - Fatores de risco para a transmissdo méae-filho da
infegao VIH1(:69

Fatores Maternos

e Carga virica materna (RNA-VIH, cépias/mL) elevada; risco maior se persiste
apos 32 semanas de gestacao

e Primoinfecéo durante a gravidez

o Auséncia de terapéutica com ARV durante a gravidez

e Infegdo por VIH sintomética, SIDA

¢ Imunodepressao (Linfdcitos CD4 <200/mm3)

e Consumo de drogas durante a gestagao

e Coinfecgdo (virus hepatite B, C) ou outras infecoes do canal do parto

e Manobras invasivas durante a gravidez (amniocentese)

Fatores relacionados com Parto

© Rotura prematura de membranas

 Rotura prolongada de membranas (> 4 horas)

e Manobras invasivas no feto / Partos instrumentados
e Episiotomia extensa

e Periodo expulsivo prolongado (> 4 horas)

Fatores Neonatais
o Aleitamento materno
e Prematuridade

Idealmente, o diagndstico da infecao VIH1 deve ser pré-
-concecional. Nao ocorrendo nessa fase, torna-se fundamental
durante a gestagéo a realizacdo do rastreio universal para a
identificacdo das gravidas infetadas. E necessario um diagnds-
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tico precoce da infecado por VIH nas gravidas, que permita a
instauracdo de uma HAART adequada, um seguimento ade-
quado da gravidez e a elei¢do cuidadosa e individualizada do
tipo de parto®. O conhecimento da eficacia da profilaxia com
AZT na mulher gravida e no filho, da patogénese da TMF (com
a preponderancia do periodo peri-parto), da relevancia da car-
ga virica materna e do papel positivo da cesariana eletiva vie-
ram reforgar a importancia do diagnostico da gravida infetada
por VIH-1®,

O regime de profilaxia anti retrovirica no RN depende funda-
mentalmente da carga virica materna no momento do parto e da
terapéutica efetuada durante a gestagdo®?”. O regime de profi-
laxia com AZT intra-parto e neonatal é recomendado a todos os
RN®™ sendo apropriada quando existe risco reduzido de trans-
missdo VIH®. Ocorrendo a TMF predominantemente no periodo
periparto, no qual pode ocorrer uma transfusdo de 3 a 5 ml de
sangue materno para o RN, torna-se razoavel que em circuns-
téncia de maior risco de transmissao se adote uma profilaxia se-
melhante a da pés-exposicao acidental, com a adigéo de outros
antirretrovirais“”®, situagdo que estudos recentes demonstram
que tem vindo a aumentar”. A exclusédo do aleitamento materno
€ igualmente um fator importante para a diminuicdo da taxa de
transmissao verificada nos paises desenvolvidos®'), estando
indicado nesses paises a alimentagdo com formula lactea ex-
clusiva desde o nascimento®. A TMF da infegdo VIH pode ser
excluida com 2 cargas virais negativas uma depois de um més
e outra depois dos quatro meses de vida, na auséncia de ama-
mentacao®, se a crianca estiver assintomatica e com estudo
imunologico normal.

Todas as criangas submetidas a ARV in Utero e nas primeiras
semanas de vida, e que ndo fiquem infetadas, devem ser acom-
panhadas cuidadosamente para monitorizar possiveis efeitos a
longo prazo da exposicdo®. As alteracdes hematoldgicas rever-
siveis sdo muito comuns®. A ocorréncia de disfungdo mitocon-
drial em criangas expostas in Utero ou no periodo neonatal nao
parece estar associada, na analise retrospetiva de extensas ba-
ses de dados, a um risco acrescido de doenga mitocondrial com
relevancia clinica®. O beneficio obtido na prevencao da TMF do
VIH compensa a potencial toxicidade a longo prazo que, até a
data, estd associada a crianca exposta®.

Os dados do Grupo de Trabalho sobre a Infecdo VIH na
Crianca (GTIVIHC), no ano de 2004 mostraram uma taxa de TMF
de 3,6%“. Na Maternidade Julio Dinis (MJD), a taxa de TMF da
infecao VIH entre 2000 e 2004 foi de 8% (associado a situagoes
de risco psicossocial grave). Em virtude desses dados foram
elaboradas normas de orientacdo que entraram em vigor a partir
de Janeiro de 2006 e que foram revistas inicialmente em Janeiro
de 2008“ e posteriormente em Maio de 2011". Em 2006 a Co-
miss@o Nacional de Luta Contra a SIDA definiu como objetivo
alcancar uma taxa de TMF < 2% (4).

O objetivo deste trabalho foi avaliar a TMF da infecao pelo
VIH-1 na MJD desde a implementacdo das medidas preventi-
vas®, caracterizar os fatores de risco para a TMF na populagéo
em causa e avaliar possiveis efeitos da exposi¢cdo dos recém-
-nascidos a ARV.
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MATERIAL E METODOS

Foi realizado um estudo descritivo-analitico retrospetivo,
tendo sido incluidos os filhos de méaes infetadas pelo VIH1, que
nasceram na MJD entre Janeiro de 2006 e Dezembro de 2011.
A informagéo foi recolhida por consulta do processo clinico das
criangas e das mées. Foram analisados dados sociodemografi-
cos, fatores de risco para transmissao vertical (maternos, rela-
cionados com o parto e neonatais), profilaxia efetuada (gravidez,
parto e periodo neonatal), evolugéo clinica e analitica e estado
de infecao.

Os testes virologicos foram todos realizados por biologia
molecular através de técnica de polimerase chain reaction (PCR)
de ADN. As criangas foram classificadas como “néo infetadas”
na presenga de dois testes viroldgicos negativos (um depois de
um més e outro depois dos quatro meses de vida) na auséncia
de clinica e de alteragbes imunoldgicas. Foram consideradas
alteracbes hematoldgicas valores diminuidos de hemoglobina,
leucdcitos e/ou plaquetas e alteragdes da fungéo hepatica valo-
res aumentados da alanina-aminotransferase.

Os resultados sdo apresentados como média e mediana
para as variaveis quantitativas e como percentagens para as
variaveis categoricas. Foi avaliado o motivo pelo qual foi efe-
tuada profilaxia com trés farmacos através da comparagao dos
RN que efetuaram esse esquema com os que realizaram apenas
AZT. Foi efetuada comparacao entre os RN que apresentavam
alteragdes hematoldgicas e / ou hepaticas com aqueles que ndo
apresentavam para avaliar a existéncia de relagdo entre essas
alteracdes e o tipo de profilaxia realizada. Na analise comparati-
va foi utilizado o Teste Fisher e foram considerados estatistica-
mente significativos os valores de p inferiores a 0,05. Os dados
obtidos foram submetidos a andlise estatistica com o programa
Epi-Info® v.3.5.1.

RESULTADOS

Durante o periodo avaliado no estudo nasceram 77 criangas
com risco de TMF da infecdo VIH1. As caracteristicas da popu-
lagéo estudada encontram-se resumidas na Tabela 2.

A distribuicdo foi homogénea pelos diferentes anos ava-
liados, tendo ocorrido uma prevaléncia média de 3,9 gravidas
infetadas em cada mil. A idade materna mediana na altura do
parto foi de 30 anos (minimo 19; maximo 44) e a maioria (55 -
72,4%) apresentava como principal fator de risco para aquisi¢cao
da infegdo VIH o risco sexual, com um quarto dos casos (19 -
25%) a estarem relacionados com toxicodependéncia. Mais de
metade das maées ja tinha filhos (46 — 60,5%), a maioria deles
ndo infetados (37 - 80,4%). Em 10 casos (13,2%) a gestacao foi
definida como mal vigiada e em cerca de um terco (23 - 30,3%)
ocorreram complicagdes durante a gravidez (a maioria destas —
11 — com consumo de estupefacientes).

A maioria dos RN era do sexo masculino (45 - 58,4%), com
uma gestacdo gemelar e 15 (19,5%) prematuros. A idade ges-
tacional mediana na altura do parto foi 38 semanas (S) (minimo:
24S; maximo: 41S). Cerca de um terco (26 — 33,8%) apresenta-
ram baixo peso ao nascer (mediana do peso de 2750 g - minimo:
680g; maximo: 3890 g).
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A tabela 3 apresenta a distribuicdo dos fatores associados
ao aumento do risco da TMF da infe¢édo VIH.

O diagnostico de infegdo materna ocorreu em cerca de um
terco das gravidas durante a gestagéo (24 - 31,6%) e numa gra-
vida (1,3%) no periodo pds-parto. Oito (10,5%) apresentavam
infecdo no estadio SIDA e cerca de um terco (23 — 30,3%) tinha

Tabela 2 - Caracteristicas dos binémios méae-filho da popula-
¢ao estudada.

Dados Maternos (n=76) Nimero casos (%)
Idade Materna no parto Mediana 30 anos [19-44]
Raga

Caucasdide 65 (85,5%)

Negra 11 (14,5%)
Nacionalidade

Portuguesa 65 (85,5%)

Outra 11 (14,5%)
Escolaridade

<9°Ano 40 (52,6%)

12° Ano 4 (5,3%)

Licenciatura 5 (6,6%)

Desconhecida 27 (35,5%)
Estado Infegéo parceiro

Infetado 39 (51,3%)

Nao infetado 24 (31,6%)

Desconhecido 13 (17,1%)
Outros filhos

Sim 46 (60,5%)
Estado Infegéo outros filhos (n=46)

Infetado 1(2,2%)

Nao infetado 37 (80,4%)

Desconhecido 8 (17,4%)
Dados Gestacao
Vigiléncia

Néo 10 (13,2%)
Complicagdes gravidez

Sim' 23 (30,3%)

Nao 53 (69,7%)
Gestagdo Gemelar 1(1,3%)
Dados Recém-nascidos (n=77)
Sexo Masculino 45 (58,4%)
Prematuridade 15 (19,5%)
Idade Gestacional, nascimento

< 32 Semanas 5 (6,5%)

32 a 36 Semanas 10 (13%)

37 a 41 Semanas 62 (80,5%)
Peso ao nascer

<1500 ¢ 3(3,9%)

1500 a 2500 g 23 (29,9%)

2500 a 4000 g 51 (66,2%)
Somatometria LIG? 6 (7,8%)
Intercorréncias Periodo Neonatal 24 (31,2%)

Sindrome de Privagcao 9

Ictericia 4

TTRN? 3

Obito 1

Outras 7

" Consumo de estupefacientes (11); Ameaca de Parto Pré-termo (3); Diabetes Ges-
tacional (2); Hiperemese (2;) Restrigdo Crescimento Intrauterino (1); Hidramnios (1);
Oligoamnios (1); Outros (2).

2LIG- Leve para a Idade Gestacional.
STTRN - Taquipneia Transitéria do RN



coinfeccao pelo virus da hepatite C. Na altura do parto a maioria
das gravidas tinha uma carga virica indetetavel (48 - 65,8%),
com nove gravidas (12,3%) a apresentarem o fator de risco de
carga virica superior a 1000 copias/mL. Vinte e nove (42,6%) es-
tavam imunodeprimidas na altura do parto, 6 (8,8%) com imuno-
depressao severa. Sete (9.2%) néo efetuaram ARV na gravidez;
uma devido ao diagndstico pds-parto da infe¢édo, outro caso por
diagnostico tardio na gravidez e 5 casos onde havia conheci-
mento da infeg&o prévio a gravidez mas com contextos sociais
desfavoraveis e todos com gestacdo mal vigiada e ma adeséao
a terapéutica. Das que realizaram ARV (69 - 90,8%), todas fi-
zeram esquema triplo, que incluia AZT e a maioria (38 - 55%)

Tabela 3 - Distribuicao dos fatores de risco para TMF da infe¢céo
VIH1.

Fatores Maternos Nimero casos (%)
Data Diagndstico Infegdo VIH (n=76)

Prévio a gravidez' 51 (67,1%)

Durante a gestagao 24 (31,6%)

Pds-parto 1(1,3%)
Carga virica materna no parto (n=73)

Nao detetavel 48 (65,8%)

<1.000 cépias/mL 16 (21,9%)

>1.000 copias/mL 9(12,3%)
Estadio Imunoldgico pré-parto (n=68)

Imunodepressao severa 6 (8,8%)

Imunodepressao moderada 23 (33,8%)

Sem imunodepressao 39 (57,4%)
Estadio Clinico (n=76)

SIDA 8(10,5%)
Coinfecgdo (n=76)? 23 (30,3%)
Consumo estupefacientes (n=76) 8(10,5%)
ARV na gravidez (n=76)

Nao 7(9,2%)

Sim 69 (90,8%)
Inicio de ARV (n=69)

Prévia a gravidez 31 (45%)

Durante a gestagao 38 (55%)

1° Trimestre 6 (15,8%)

2° Trimestre 28 (73,7%)

3° Trimestre 4(10,5%)
Manobras Invasivas na Gravidez (n=76)

Amniocentese 5 (6,6%)
Fatores Relacionados com Parto (n=77)

Tipo Parto

Cesariana eletiva 58 (75,3%)

Cesariana urgente 13 (16,9%)

Eutécico 4 (5,2%)

Férceps / Ventosa 2(2,6%)
Rotura de membranas

Espontanea 15 (19,5%)

> 4 horas 10 (13%)
Complicagdes no parto® 7(9,1%)
Fatores Neonatais (n=77)

Prematuridade 15 (19,5%)
Amamentagdo 0 (0%)

" Mediana 4 anos (minimo- 1 ano; maximo- 16 anos); 2 Todos coinfeccéo pelo Virus
Hepatite C; ® Hemorragia (3); Corioamnionite (1); Outros (3). Legenda: VIH - Virus
da Imunodeficiéncia Humana; SIDA - Sindrome de Imunodeficiéncia Adquirida;
ARV - antirretrovirais.
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iniciou ARV durante a gravidez; destas, 4 (10,5%) iniciaram-na
no ultimo trimestre da gravidez. O parto foi planeado (cesariana
eletiva) na maioria dos casos (58 - 75,3%), tendo ocorrido parto
eutdcico em 4 (5,2%) casos e 2 (2,6%) com necessidade de
férceps/ventosa. Num quinto dos casos (15 - 19,5%) a rotura
de membranas foi esponténea e em 10 (13%) o tempo de rotu-
ra foi superior a 4 horas. Ocorreram complicagdes em 7 (9,1%)
partos, sendo que em 3 ocorreu hemorragia (2 descolamento
de placenta e 1 placenta prévia). Nenhum RN foi amamentado.

Em 7 casos (9,1%) néo foi realizada profilaxia com AZT no
parto; em dois (gestacdo gemelar) pelo diagnodstico tardio da
infecdo e em 5 por rotura prematura de membrana, tendo-se
constatado posteriormente na histéria o diagnostico de infegéo
pelo VIH. A nevirapina foi adicionada a profilaxia no parto em 8
casos (10,4%). Todos os RN fizeram profilaxia com AZT no pe-
riodo neonatal. Em 17 situagdes (22,1%) a profilaxia do RN com-
binou trés farmacos (AZT + Lamivudina + Nevirapina) (Grafico
1). A utilizagéo da profilaxia com trés farmacos associou-se as
seguintes situagdes de risco de TMF: auséncia de profilaxia com
AZT durante a gravidez e no parto, carga virica materna no parto
superior a 1.000 copias/mL, gravidez mal vigiada, presenga de
complicagdes na gravidez, rotura de membranas esponténea,
rotura > 4 horas, parto ndo planeado e prematuridade (p <0.05).
Dois RN (2,6%) iniciaram o esquema profilatico no 2° dia de vida
(antes 48 horas), situagdo que corresponde aos gémeos com
diagndstico de infecdo materna pds-parto. Os restantes inicia-
ram o esquema profildtico nas primeiras 8 horas de vida.

Tipo de Esquema Profilitico do RN
y

= 22.1%
AZT + 3TC + NVP - (17)
AZT . (60)

0% 20% 40% 60% 80% 100%
“/D

Tipo de Esquema

Grafico 1 - Distribui¢éo pelo tipo de esquema profilatico realizado
pelos RN no periodo neonatal (n=77).
AZT - Zidovudina; 3TC — Lamivudina; NVP - Nevirapina

Vinte e quatro RN (31.2%) apresentaram intercorréncias no
periodo neonatal, realgando um 6bito (relacionado com prema-
turidade - 24 semanas - e extremo baixo peso - 680g) e 9 casos
de sindrome de privacéo. Dois RN (2,6%) interromperam profila-
xia com AZT por alteragdes hematoldgicas (ao 2° e 11° dia); os
restantes efetuaram seis semanas de profilaxia.
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Nenhuma crianga ficou infetada. As avaliagbes por técnica
PCR-DNA do virus foram negativas em todos os RN e lactentes,
de acordo com os critérios apresentados. O estudo das subpo-
pulagdes linfocitarias, realizado entre o segundo e terceiro més
de vida, ndo apresentou alteragdes em nenhuma crianca.

A totalidade dos RN realizou hemograma apo6s nascimento
(até 4° dia de vida). Cerca de um tergo (23 -30,3%) apresentou
alteragdes no primeiro hemograma realizado, sendo a anemia a
principal alteracdo (em 21 RN - 27,6%); 5 (6.6%) apresentaram
leucopenia. Vinte e sete (35.5%) apresentaram alguma altera-
¢éo hematoldgica durante o periodo de seguimento. Vinte e trés
(30.3%) apresentaram alteracdes na fungéo hepatica durante o
periodo de vigilancia; 36 (47.4%) mantiveram funcdo hepatica
normal e 17 (22.3%) nédo efetuaram a avaliagdo. Todas as alte-
racoes encontradas estavam normalizadas em avaliagdes pos-
teriores. A presenca das alteracdes hematoldgicas e da funcéo
hepatica ndo foi maior com o uso de profilaxia combinada no
periodo neonatal (p = 0,37; p = 0,18), nem foi maior com 0 uso
de AZT na gravidez (p = 0,6; p = 0,56), nem com o uso de Nevi-
rapina no parto (p = 0,6; p = 0,4).

Setenta e trés (96,1%) criancas iniciaram profilaxia com co-
trimoxazol as 4-6 semanas de vida. A maioria manteve vigilancia
na consulta da MJD (68 - 89,5%), apresentando idade média
atual de 46 meses (minimo 10 meses; maximo-79 meses). Trés
criangas (3,9%) apresentaram durante o periodo de vigilancia
ligeiro atraso de desenvolvimento psicomotor (ADPM).

DISCUSSAO

Medidas preventivas na TMF da infecdo VIH1 tém resultado
em taxas de transmisséo inferiores a 2% nos paises desenvol-
vidos, situacdo que tem sido descrita em varios estudos recen-
tes®!). A nossa instituicdo apresentava uma taxa de transmis-
sdo elevada (8%) no periodo entre 2000 e 2004. Esta situacéo
motivou a adocao de orientagées de prevencdo mais agressi-
vas, nomeadamente a possibilidade de efetuar profilaxia com
3 farmacos ao RN. A populagéo do estudo apresentou fatores
que elevam o risco de TMF da infegéo VIH1 numa percentagem
elevada de casos, nomeadamente a auséncia de profilaxia com
AZT durante a gravidez (9,2%) e no parto (9,1%), uma carga
virica materna no parto superior a 1.000 cépias/mL (12,3%), gra-
videz mal vigiada (13,2%), presenga de complicagbes na gravi-
dez (30,3%), rotura de membranas espontanea (19,5%), rotura
> 4 horas (13%), parto ndo planeado (24,7%) e prematuridade
(19,5%). Essa situag@o motivou a instituicao de profilaxia com 3
farmacos em 17 (22,1%) RN. Com a aplicacao das novas orien-
tagbes no periodo entre 2006 e 2011 verificou-se a auséncia de
casos de TMF da infecdo VIH1 na nossa instituigéo.

Em estudos realizados noutros paises os fatores mais asso-
ciados a TMF sdo a auséncia de terapéutica com ARV durante
a gravidez e a carga virica materna na altura do parto®9. Um
controlo precoce da carga virica materna esta associado a uma
reducdo do risco de transmissdo. Na nossa amostra 9 gravi-
das (12,3%) apresentavam carga virica superior a 1000 cépias/
mL e 7 (9,2%) ndo efetuaram ARV na gravidez. Destas séo de
destacar 5 casos em que havia conhecimento da infecdo prévio
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a gravidez mas que por ma vigilancia e dificuldade na adeséo
a terapéutica a profilaxia ndo foi realizada. Este aspeto relem-
bra a importancia da vigilancia da infe¢éo VIH na mulher, com o
planeamento e vigilancia da gravidez de forma a diminuir estes
fatores de risco.

O diagnostico de infecdo VIH materna na nossa populagao
ocorreu durante a gestagdo em cerca de um tergo das gravidas
(24 - 31,6%). Esta elevada percentagem de diagndsticos durante
a gravidez vem salientar a importancia do rastreio que se realiza
no 1° e 3° trimestre. No entanto, mesmo com o diagnostico a ser
realizado durante a gravidez em virtude do rastreio universal, em
4 casos esse diagnostico condicionou um inicio tardio da TARV.

O elevado numero de gravidas que ndo recebeu tratamen-
to durante a gravidez (7 - 9,2%) e de diagndstico na gravidez
sugerem uma utilizagéo deficiente da consulta pré-concecional,
situacdo descrita de modo semelhante noutros estudos?. Uma
vigilancia deficiente que provoca oportunidades perdidas na
instituicdo de medidas na prevencéo perinatal é referida em al-
guns estudos como o principal fator na TMF da infegao VIH®. A
vigilancia pré-natal constitui deste modo uma oportunidade im-
portante para a instituicdo de medidas profilaticas adequadas.

Alguns estudos referem um possivel aumento da incidéncia
de parto prematuro com HAART materna*9. No nosso estudo
nao foi possivel avaliar essa relagéo.

A profilaxia no RN deve ser iniciada o mais precocemente
possivel, perdendo beneficio apds as 48-72 horas de vida™. Na
nossa populagdo apenas duas criangas nao iniciaram a profi-
laxia nas primeiras 8 horas de vida. Essas criangas (gestagao
gemelar) referem-se ao diagnostico pos-parto da infecdo ma-
terna, com inicio da profilaxia entre 24-48 horas. Na diminui¢éo
deste risco, recordamos a importéncia do teste rapido na altura
do parto quando se desconhece o estado de infegdo da mae.

Todas as criangas submetidas in ttero e nas primeiras se-
manas de vida a ARV e que ndo sdo infetadas requerem uma
vigilancia cuidadosa para monitorizar possiveis efeitos da ex-
posicdo. Na nossa populagdo, durante o tempo de vigilancia
(maximo 79 meses), os efeitos mais frequentes relacionaram-se
com alteragdes analiticas (anemia, leucopenia e hepatite); estas
alteracdes, apesar de condicionarem em duas criangas a sus-
pensdo da profilaxia, foram reversiveis em todas as situagdes.
Estas alteragbes ndo foram diferentes consoante o tipo de pro-
filaxia utilizada. O ADPM ligeiro detetado em 3 criancas (3,9%)
demonstra a importancia da vigilancia continua.

Este estudo demonstra a realidade da nossa instituicdo. A
obtencado da informacao pela consulta do processo clinico de
modo retrospetivo é um fator limitante. O tempo de vigilancia da
maioria destas criangas € ainda pequeno para retirar conclusoes
sobre os efeitos tardios da exposi¢éo aos ARV in dtero e no pe-
riodo neonatal. Esta em curso um estudo para avaliacdo a médio
e longo prazo dos possiveis efeitos dessa exposicao.

Em concluséo, verificamos uma reducdo importante da taxa
de TMF da infe¢cdo VIH, com auséncia de transmiss@o na nossa
instituicao, durante o periodo do estudo. O diagndstico da gravi-
da infetada pelo VIH e o seu acesso a uma intervengéo terapéuti-
ca adequada sé@o fundamentais para evitar a TMF do VIH1.
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Alergia as proteinas do leite de vaca com
manifestacoes gastrointestinais

Sofia Ferreira'; Mariana Pinto'; Patricia Carvalho"; Jean-Pierre Gongalves"; Rosa Lima",; Fernando Pereira”

COW'S MILK PROTEIN ALLERGY WITH
GASTROINTESTINAL MANIFESTATIONS

ABSTRACT

Cow’s milk protein allergy (CMPA) is the leading cause of
food allergy in children under three years of age, although its
gastrointestinal manifestations may occur in all age groups.

In the suspicion of CMPA based on the anamnesis and phy-
sical examination, an elimination diet should be initiated for a va-
riable length of time according to the clinical picture, followed by
an oral food challenge (OFC) confirming or excluding the diagno-
sis. Complementary exams such as skin prick tests and specific
IgE may be necessary.

Treatment is based on an elimination diet and demands nu-
tritional counselling and growth monitoring. Usually an OFC is
repeated after three to 12 months of elimination diet. Tolerance
is achieved at three years of age in more than 80% of the chil-
dren.

The aim of this work is to make a brief review and update
on CMPA in pediatric age, proposing a management approach
based on recent international recommendations.

Key-words: Children, cow’s milk protein allergy, gastroin-
testinal manifestations, management.
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RESUMO

A alergia as proteinas do leite de vaca (APLV) constituiu a
alergia alimentar mais frequente em criangas com idade inferior
a trés anos, podendo as suas manifestacdes gastrointestinais
ocorrer em qualquer idade.

Na suspeita clinica de APLV baseada na anamnese e exame
fisico, deve instituir-se dieta de eliminacdo durante um periodo
variavel consoante o quadro clinico, seguida de uma prova de
provocagao oral (PPO) que ira confirmar ou excluir o diagndsti-
co. Exames complementares como testes cutaneos e IgEs séri-
cas especificas poderdo ser necessarios.

O tratamento baseia-se na dieta de eliminacéo e pressupoe
aconselhamento nutricional e vigilancia do crescimento. Habi-
tualmente repete-se a PPO apds trés a 12 meses de dieta de
eliminacéo, verificando-se aquisicdo de tolerancia em mais de
80% das criancas aos trés anos de idade.

O objetivo deste artigo é fazer uma breve revisao e atualiza-
¢ao sobre as manifestagdes gastrointestinais da APLV em idade
pediatrica, apresentando uma proposta de abordagem funda-
mentada em recomendacdes internacionais recentes.

Palavras-chave: Abordagem, alergia as proteinas do leite
de vaca, criangas, manifestacdes gastrointestinais, prova de
provocagao oral.

Nascer e Crescer 2014; 23(2): 72-79




INTRODUCAO

A alergia alimentar constituiu um importante problema de sau-
de publica atingindo individuos de qualquer faixa etéria. E defini-
da como um efeito adverso resultante de uma resposta imunolé-
gica especifica que ocorre de forma reprodutivel apds exposicao
aum dado alimento e que € distinto de outras respostas adversas
como a intolerancia alimentar (ndo imune mediada e que envolve
reacdes enzimaticas) ou reagcdes mediadas por toxinas.(?

A alergia as proteinas do leite de vaca (APLV) constitui a aler-
gia alimentar mais frequente em criangas com idade inferior a
trés anos, todavia a APLV com manifestagdes gastrointestinais
(Gl) ocorre em qualquer idade.®49

O diagnéstico correto, baseado em provas de tolerancia
oral, é extremamente importante, evitando situagdes de sobre
ou subdiagnéstico e tratamento desadequado.®®

A prevaléncia baseada apenas na percegéo dos pais € muito
superior a real, atingindo até 17% das criangas em idade pré-
-escolar.®9 Ja a prevaléncia baseada em provas de provocagao
oral (PPO) varia entre 2 a 3% dos lactentes, 0,4 a 0,5% em lac-
tentes sob leite materno exclusivo (LME) e menos de 1% em
criangas com idade igual ou superior a seis anos.®

O leite de vaca (LV) engloba 20 proteinas potencialmente sen-
sibilizantes, incluindo B-lactoalbumina, B-lactoglobulina, albumina
de soro bovina, imunoglobulinas bovinas e caseinas.® Verifica-se
homologia estrutural e consequentemente reatividade cruzada,
com alergénios do leite de varios mamiferos (ex.: leite de ovelha,
cabra, burra).”” A APLV pode resultar de mecanismos Imunoglo-
bulina E (IgE)-mediados, ndo IgE-mediados ou mistos. As formas
mistas podem envolver mecanismos IgE-mediados ou celulares,
habitualmente tém um inicio retardado ou crénico e incluem a
gastroenteropatia e a esofagite eosinofilicas.?*

A distincdo destes mecanismos tem importancia clinica,
uma vez que a APLV IgE-mediada associa-se a maior risco de
reagcOes graves, maior risco de multiplas alergias alimentares e
sensibilizacdo a alergénios inalantes no futuro.“®

O objetivo deste artigo é fazer uma revisao e atualizagdo so-
bre as manifestagdes gastrointestinais da APLV em idade pe-
didtrica, apresentando uma proposta de abordagem fundamen-
tada em recomendagdes internacionais recentes, enfatizando
a importancia de um diagnostico correto, sempre que possivel
apoiado em provas de provocacao oral.

Manifestacées clinicas

O espectro é variavel, ndo existindo sintomas ou sinais pa-
tognomonicos de APLV.

Frequentemente, as manifestagdes nas formas IgE-media-
das ocorrem nas primeiras tomas de leite, apés uma fase de
sensibilizacdo, nas formas ndo IgE-mediadas o intervalo entre
a ingestéo e as manifestagdes clinicas é muito variavel no tem-
po.49 A APLV pode desenvolver-se em lactentes sob LME, sob
aleitamento artificial (LA) ou quando as PLV s&o introduzidas du-
rante a diversificagéo alimentar.“® Os sinais e sintomas podem
envolver diferentes sistemas — Quadro 1, estando os sintomas
Gl presentes em 32 a 60% dos casos, sintomas cutaneos em
5-90%, e anafilaxia em 0,8 2 9%.7®
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Manifestacées gastrointestinais (Gl)

As manifestacdes Gl resultam de inflamacéo e/ou dismotili-
dade. Podem ser reacées IgE-mediadas, ndo IgE-mediadas ou
mistas.®0

As reacoes imediatas (IgE-mediadas) incluem a sindrome
de alergia oral e a alergia Gl imediata. A sindrome de alergia
oral caracteriza-se por edema e prurido dos labios, palato, lin-
gua ou orofaringe e sensacdo de “aperto na garganta”.*'9 A
alergia Gl imediata decorre com vémitos (mais frequente), diar-
reia, dor abdominal, isoladamente ou como parte de uma reagao
anafilatica ou envolvendo outros sistemas.*0

Estdo definidos quatro tipos de fenétipos / sindromes Gl
nao IgE-mediados e mistos associados as proteina da dieta, in-
cluindo as PLV, com diferentes graus de gravidade, descritos no
Quadro 2.1%" A enterocolite induzida por proteinas alimen-
tares (food protein-induced enterocolitis syndrome - FPIES) é
rara, representando o final do espectro de gravidade destes fe-
notipos. Ocorre habitualmente em pequenos lactentes nos pri-
meiros contactos com as PLV, caracterizando-se por vémitos
incoerciveis, palidez, hipotonia e por vezes diarreia grave com
sangue, uma a trés horas apds a ingestdo.* ' Pode progredir
para desidratacdo grave com choque em 15-20% dos casos.

Quadro 1 - Principais sinais e sintomas relacionados com a
APLV de acordo com o mecanismo subjacente e o sistema en-
volvido. Adaptado de (9).

IgE-mediados Nao IgE-mediados

Sistema gastrointestinal

Refluxo gastro-esofagico
Diarreia

Sindrome de alergia oral
g Sangue e/ou muco nas fezes

ﬁgzg; Dor alzdominal, cé_licas infantis

Vomitos Aver_sao/[ecusa alimentar

Dor abdominal Ol?stlpagao . ) )

Diarreia En}ema pe~r|ana|, fissuras anais
Ma evolucéo estaturo-ponderal
Anemia ferropénica

Pele

Prurido

Eritema

Urticéria (ndo relacionada com Prurido

infecdes, farmacos, outras Eritema

causas)
Angioedema (labios, face,
periorbitario)

Dermatite atopica

Sistema respiratorio

Vias aéreas superiores: prurido nasal,
esternutos, rinorreia, congestao
nasal, edema laringeo, estridor

Vias aéreas inferiores: tosse cronica, sibilancia, dificuldade respiratéria (ndo
relacionadas com infegdes)

Outros

FPIES (food protein-induced
enterocolitis syndrome) —
sintomas shock-like com vomitos,
diarreia e acidose metabdlica

Anafilaxia, outras reacdes sistémicas
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N&o ha registo de casos em lactentes sob LM exclusivo.*'®Uma
evolucdo mais insidiosa, ocorre na enteropatia induzida pelas
PLV. O quadro clinico inclui diarreia sanguinolenta, ma evolugao
ponderal, vomitos, por vezes hipoproteinemia, anemia, e mais
tarde acidose metabdlica. Podem estar presentes sinais clinicos
de intolerancia secundaria a lactose, como eritema perianal. Em
lactentes sob LM a apresentacéo clinica € mais benigna, com
diarreia com raios de sangue, raramente anemia ligeira e hipo-
proteinemia, habitualmente sem afetar o crescimento e o estado
geral.*»1%" A proctocolite induzida pela PLV é manifestacdo
mais frequente e mais benigna deste grupo de sindromes. Ti-
picamente ocorre nas primeiras semanas a meses de vida, em
lactentes “saudaveis”, com boa evolugdo ponderal e sem outros
sintomas além de presenca de sangue e muco em pequena/
moderada quantidade nas fezes, sem alteragdo do padrdo das
dejecbes ou com diarreia ligeira. Ocasionalmente pode cursar
com anemia ligeira. Embora mais raro e com quadro mais ligei-
ro também atinge lactentes sob LM.?4'91 A gastroenteropatia
eosinofilica pode apresentar-se em qualquer idade, incluindo
nos primeiros meses de vida, altura em que pode mimetizar o
quadro de estenose hipertrofica do piloro com obstrugéo e vo-
mitos pos-prandiais em jacto. A perda ou ma evolugédo ponderal

é frequente. Dependendo do envolvimento inflamatério os doen-
tes podem apresentar dor abdominal, vomitos, diarreia, hemor-
ragia digestiva baixa, anemia ferropénica e enteropatia perde-
dora de proteinas.?

Além destes, a esofagite eosinofilica pode ser uma mani-
festacdo de APLV, IgE-mediada ou ndo IgE-mediada.*? Clini-
camente carateriza-se por impacto alimentar, disfagia, recusa/
dificuldade alimentar, dor abdominal intermitente, vémitos, qua-
dro clinico semelhante ao refluxo gastro-esofagico (RGE) sem
resposta ao tratamento “anti-refluxo”. Embora o papel causal
dos alergénios alimentares ndo esteja bem definido, em alguns
casos, a evicgao de alimentos especificos, nomeadamente o LV,
pode resultar em normalizagdo da mucosa e melhoria clinica.(

As criangcas com APLV podem ainda apresentar-se com sin-
tomas/quadros clinicos que podem ser enquadrados no largo
espectro da APLV, tais como: vémitos, diarreia crénica, sindro-
me de mal-absorgdo, ma evolugdo estaturo-ponderal, RGE, co-
licas e obstipacéo.?

Os casos de RGE grave referenciados para consultas de es-
pecialidade cursam com APLV numa percentagem que pode atin-
gir os 56% em lactentes. Nestes casos, o LV induz disritmia gas-
trica e atraso de esvaziamento gastrico, agravando o RGE.*'3™4

Quadro 2 - Sindromes gastrointestinais ndo IgE-mediados e mistos associados a proteinas alimentares, nomeadamente proteinas do

leite de vaca. Adaptado de (10).

FPIES _Proct(_)colite !Entergpatia Gas.troe'n_teropatia
induzida por PA induzida por PA eosinofilica

Inicio Neonatal — 1 ano Ne(s)zgtal — 6 me- 5 24 meses Qualquer idade
Sintomas
Vomitos Proeminente Néo Intermitente Intermitente
Diarreia Grave Néo Moderada Moderada
Sangue nas fezes Grave Moderada Raro Moderada
Edema Agudo, severo (raro) Nao Moderada Moderada
Choque 15-20% Nao Nao Nao
MEEP Moderado Nao Moderado Moderado
Abordagem diagnéstica
Testes cutaneos (SPT) Negativo Negativo Negativo Positivo =~ 50%
IgE especifica (PA) Negativo Negativo Negativo Positivo =~ 50%
IgE total Normal Normal Normal Normal/elevada
Eosinofilia periférica Nao Ocasional Nao Positivo ~ 50%
Achados histoldgicos
Atrofia vilositaria Descontinua, varidvel ~ Néo Variavel Variavel
Colite Proeminente Focal Néo Pode estar presente
Erosdes da mucosa Ocasional Ocasional, lineares ~ Nao Pode estar presente
Hiperplasia nodular linfoide ~ N&o Comum Néo Sim
Eosindfilos Frequentes Frequentes Alguns Int?;\:gtglgg;agg p?gzi?m;;ceorbﬁg ;ir;fiht;af (;)nra]et;] ;;t;fll'lico, alonga-
PPO vémitos 1.5~ 3 h Retorragia 6 — 72h VOTelit:s eou der Vomitos e diarreia em horas a dias

Diarreia5—-8h

40-72h

Legenda: IgE — imunoglobulina E; FPIES - food protein-induced enterocolitis syndrome; PA - proteina alimentar; MEEP — ma evolug&o estaturo-ponderal; SPT - skin prick tests
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A relacé@o entre obstipacao e APLV é controversa, no en-
tanto, segundo alguns autores, algumas criancas com obsti-
pacao cronica refrataria a terapéutica anti-obstipante podem
apresentar APLV, verificando-se resposta clinica a dieta de eli-
minagao. Habitualmente ocorre tolerancia apés um periodo de
12 meses.®19

Relativamente as cdlicas do lactente a relagdo é também
controversa e apenas uma minoria dos casos de célicas graves
podera estar associado a APLV, melhorando com dieta de eli-
minacgao.* 1

DIAGNOSTICO

O diagnéstico baseia-se na histéria clinica, exame fisico,
dieta de eliminacdo e prova de provocacgao oral (PPO).%517.18)
Deve colocar-se a suspeita de APLV na presengca de um ou
mais sintomas sugestivos (particularmente se persistentes e a
envolver varios sistemas) e/ou auséncia de resposta adequada
ao tratamento prévio para eczema atopico, DRGE ou sintomas
Gl crénicos. 719

A. Avaliacao clinica

Na avaliagado clinica deve dar-se especial atencdo a algumas
questdes “chave”, entre as quais: a histéria pessoal e familiar
de atopia; forma de apresentacgédo - idade de inicio, rapidez de
instalacdo apds introducdo de PLV, duragdo, gravidade e fre-
quéncia das manifestagdes, reprodutibilidade das manifesta-
¢oes; histéria alimentar - LM vs LA, se LM rever dieta materna,
idade da diversificacdo alimentar, etc.. E fundamental avaliar o
crescimento, sinais de ma nutrigao e sinais/sintomas sugestivos
de comorbilidades alérgicas.*517:18

No caso de suspeita de APLV deve ser realizada dieta de
eliminacao, em que as PLV s&o totalmente eliminadas da dieta
e é avaliada a resposta clinica. A duracéo da dieta para fins diag-
nésticos deve ser tdo curta quanto possivel, mas suficiente para
avaliar a resposta clinica.

B. Prova de provocacéo oral

Apo6s um periodo de dieta de eliminagao, a PPO continua
a ser o método gold-standard, e é atualmente o Unico método
definitivo para confirmar ou excluir a alergia alimentar (valor pre-
ditivo positivo e negativo superior a 95%).45172" Consiste na ad-
ministracdo de doses graduais de LV, comecando com um vo-
lume inferior ao que podera produzir sintomas, aumentado até
atingir o equivalente a um volume adequado a idade. Idealmente
deve ser realizada em meio hospitalar, sendo mandatério em si-
tuacoes de reagOes imediatas, reacdes graves ou imprevisiveis.
Deve estar disponivel material de reanimagdo.(%29

Existem trés tipos de prova: PPO aberta, PPO com ocul-
tagdo simples e PPO com dupla ocultagdo contra placebo. Na
PPO aberta, todos os intervenientes sabem que vai ser testado
leite de vaca (LV). Nao deve ser usada na presenca de sinto-
mas subjetivos e/ou questionaveis, no entanto é a mais uti-
lizada na pratica clinica pela maior facilidade de execucao.
Na PPO com ocultacéo simples, utiliza-se LV e um placebo, co-
nhecendo os profissionais de salde qual esta a ser testado, mas
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0s pais e a crianga nao sabem. Ja na PPO com dupla ocultagéo
contra placebo os profissionais de saulde, os pais e a crianca
nao sabem se é o placebo ou o LV que esta a ser testado. Em-
bora seja a mais fidvel, a sua aplicagao € dificil e onerosa, sendo
maioritariamente utilizada em protocolos cientificos.

Em lactentes até aos 12 meses € administrado leite para
lactentes ou de transigcdo (com PLV), em criangas com idade
superior a 12 meses LV ultrapasteurizado.®

Considera-se uma PPO positiva quando a introdugdo do LV
reproduz os sintomas, confirmando-se o diagnostico de APLV,
e a dieta de eliminagdo devera ser mantida até aos nove a 12
meses de vida ou durante seis meses, conforme o que ocorrer
primeiro.*51718 A prova é repetida posteriormente.

Se a PPO for negativa, ou seja, na auséncia de sintomas du-
rante toda a prova, mantém-se um volume diario de LV de cerca
de 200 ml.® Na alta, devem ser dadas indicacdes aos pais sobre
a possibilidade da ocorréncia de reagdes tardias, devendo ser
efetuada reavaliacdo clinica de acordo com a situagao clinica.®
Caso a crianga se mantenha assintomatica nas 48h a duas se-
manas seguintes, a dieta habitual com PLV pode ser retomada.

C. Exames auxiliares de diagndstico

Além da PPO, nenhum dos testes diagndsticos, atualmente
disponiveis, comprova ou exclui a APLV.%517.18.21)

As IgE especificas e os testes cutaneos / skin prick tests
(SPT) indicam sensibilizagdo, mas nao diagnosticam APLV iso-
ladamente, principalmente no que diz respeito as manifestagbes
Gl, em que a maioria das criangas tem IgE especificas negativas
(<0,35 IU/L) e SPT negativos (diametro <3 mm).(:4519 Tém sim,
valor prognéstico, verificando-se que niveis superiores de IgE
especificas e maior diametro nos SPT indicam maior probabili-
dade de reagbes graves e persisténcia da alergia. O doseamento
seriado de IgE especificas pode ter valor preditivo na aquisicdo
de tolerancia.("*5' A utilizagdo de monocomponentes molecu-
lares de alergénios podera ter valor progndstico, com determi-
nados epitopos candidatos a biomarcadores de tolerancia.®

D. Exames endoscopicos, histologicos e outros

Exames endoscopicos, histolégicos e outros podem estar
indicados em criangas com manifestagdes Gl persistentes, mo-
deradas a graves, ma evolugdo estaturo-ponderal ou anemia
ferropénica, sem resposta a dieta de eliminagdo ou que colo-
guem duvidas de diagndstico.®?" Algumas indicagdes estdo es-
pecificadas na Quadro 3.

As alteragbes macroscépicas e microscopicas, como atrofia
da mucosa ou infiltrados eosinofilicos, ndo sédo especificas nem
sensiveis para o diagnostico de APLV.®102)

ABORDAGEM

De um modo geral, a abordagem da crianca com suspeita
de APLV esta resumida no algoritmo da Figura 1. Em reagdes
graves e/ou imediatas deve optar-se por dieta de eliminagdo
e doseamento de IgE especificas ou SPT, realizando-se PPO
diagnostica se estes forem negativos e/ou persistirem duvidas
no diagndstico. 452
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Quadro 3 - Possiveis indicagdes para procedimentos invasivos na avaliagdo diagndstica de criangas com suspeita de sindromes

gastrointestinais associados a APLV. Adaptado de (21).

Suspeita diagnodstica Indicacées

Exames auxiliares

Gastroenteropatia eosinofilica, esofagite eosinofilica Sempre

Endoscopia digestiva alta e/ou baixa +
bidpsias

>3-5 anos de idade
Sintomas graves e persistentes
Sem resposta a dieta de eliminagéo

Colite, enterocolite ou enteropatia associada a APLV

Endoscopia digestiva alta e/ou baixa +
biépsias

Doenca de refluxo gastro-esofagico (DRGE) associada a APLV

Sinais ou sintomas atipicos de DRGE em associacao a
outras manifestacoes de APLV

pH metria +/- impedancia intraluminal
multipla combinada

Reagdes graves efou de

Suspeita de APLV
[histéria clinica, exame fisico +/- EAD)

Dieta de eliminagio

tipo imediato (anafilaxia)

Dieta de eliminagio
+

Habitualmente: 1-2 semanas IgE especifica ou SPT
Manifestages GI: 2-4 semanas (RGE, cbstipagio, “célicas

do lactente”)

Considerar 4-6 semanas em casos de enterocolite,

proctocolite ou enterapatia alérgicas |gE ou SPT IgE ou SPT

! negativo * positive

I— Melhoria? —|

Nio Skm

Prova de provocagdo oral PLV

Dieta de eliminagdo terapéutica (no
minimo durante 6 meses, ou até aos 9-
12 meses de idade)

Reintroduzir PLV na dieta

Considerar outros diagndsticos se sintomas persistentes

Figura 1 - Algoritmo de abordagem da APLV - alergia as protei-
nas do leite de vaca. Adaptado de (5).

Legenda: IgE — imunoglobulina E; EAD — exames auxiliares de diagnostico; Gl —
gastrointestinais; PLV - proteinas do leite de vaca; RGE - refluxo gastroesofagico;
SPT - skin prick test;

Em reagdes tardias ou quando a relagdo com as PLV néo
é tao evidente, esta indicada a realizagdo de PPO diagndstica
ap6s um periodo de dieta de eliminagdo.4%2Y As IgE especifi-
cas ou SPT podem também utilizar-se nestes casos, tendo em
atencdo que serdo negativos na maioria.

Na auséncia de melhoria com a dieta de eliminagéo ou se
a PPO for negativa, devem considerar-se outros diagnésticos,
dependendo do quadro clinico: alteragées anatomicas, doenga
celiaca ou outras enteropatias, insuficiéncia pancredtica (como
na fibrose quistica), reagdes adversas alimentares nao imunolo-
gicas (como mal absor¢éo da frutose, intolerancia secundaria a
lactose), reagbes alérgicas a outros alergénios, infe¢cdes, neo-
plasias e doencas metabdlicas.(®

A abordagem especifica das manifestacoes Gl esta des-
crita na Quadro 4.
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Quadro 4 - OrientagOes especificas das manifestacées gas-
trointestinais.

Reacoes imediatas (sindrome de alergia oral, alergia Gl imediata):“®

e Diagndstico: clinica + IgE especificas e/ou SPT (habitualmente positivos) +
resposta a dieta de eliminagéo + PPO positiva.

* Pode optar-se por ndo realizar PPO diagndstica em casos graves.

e A diminuic&o dos niveis de IgE especificas pode indicar de aquisicéo de
tolerancia.

Esofagite/gastroenteropatia eosinofilica:*5'%122"

e Diagndstico: clinica + endoscopia digestiva alta/baixa + bidpsia (esofagite:
>15-20 Eos/CGA; gastroenteropatia: >30 Eos/CGA).

o |gE especificas e SPT: podem ser positivos.

¢ PPO pode realizar-se para confirmar/excluir a APLV.

o Tratamento (12 linha): dieta de eliminag&o (férmula de aminoacidos em lac-
tentes ou em casos graves) + corticoide pressurizado deglutido (fluticasona
ou budesonido) na esofagite eosinofilica.

Proctocolite alérgica as PLV:¢5101

e Diagndstico: clinica + resposta a dieta de eliminagao (habitualmente melhoria
em 72h) + PPQ positiva (habitualmente retorragias em 72h).

o |gE especificas e SPT: negativos (a maioria).

e Tratamento: dieta de eliminagao.

Enteropatia alérgica as PLV:¢51011)

e Diagndstico: clinica + resposta a dieta de eliminagao (habitualmente melhoria
em 24-72h) + PPO positiva.

* |gE especificas e SPT: negativos (a maioria).

e Tratamento: dieta de eliminagao.

e Ponderar rastreio de doenca celiaca e/ou EDA para diagnéstico diferencial
com outras enteropatias, principalmente se ndo houver resposta a terapéutica.

Enterocolite induzida por proteinas alimentares: #51%1!

e Diagndstico: clinica + resposta a dieta de eliminagao.

 PPO diagndstica apenas se houver dvidas no diagnéstico. PPO positiva (v6-
mitos recorrentes em 1-2h; hipotensdo em 15%; acesso EV durante a prova).

o |gE especificas e SPT: negativos (a maioria).

e Tratamento: Medidas de suporte. Dieta de eliminagéo: se resposta, manter
por 12 a 18 meses. Apés este periodo, efetuar PPO em meio hospitalar.

Legenda: Gl - gastrointestinais; PLV - proteinas do leite de vaca; RGE - refluxo
gastroesofagico; SPT - skin prick test; PPO - prova de provocagao oral; EDA — en-
doscopia digestiva alta; Eos/CGA - eosindfilos por campo de grande ampliagao.



Dieta de eliminacao diagnostica

A duracdo da dieta de eliminagdo diagnostica depende da
gravidade e das caracteristicas dos sintomas, de um modo geral
opta-se por uma a duas semanas. Nas manifestacées Gl deve
ser mantida por duas a quatro semanas. Nos casos de ente-
rocolite, proctocolite ou enteropatia pode ser necessario um
periodo de quatro a seis semanas.®?' Na presenca de reagdes
graves como anafilaxia ou FPIES a dieta deve manter-se por um
minimo de 12 a 18 meses antes da realizagdo de PPO.&10

Em lactentes sob aleitamento artificial devem ser utiliza-
dos formulas extensamente hidrolisadas (FeH) como 12 linha.
Se ja foi iniciada a diversificacdo alimentar, eliminam-se todos
os produtos com PLV.®23 Em casos de intolerancia/recusa ou
auséncia de resposta a FeH deve considerar-se uma férmula
de aminodcidos (FAA).6'718 As férmulas de soja podem ser uma
opgao em lactentes com idade superior a seis meses, uma vez
assegurada a sua tolerancia e na impossibilidade de utilizar uma
FeH (motivos econdmicos, dietas vegan ou recusa do lacten-
te).523 Em situacdes de enteropatia com diarreia pode coexistir
intolerancia secundaria a lactose, devendo considerar-se uma
FeH sem lactose.®

Nos lactentes sob aleitamento materno, este deve man-
ter-se. Se ja iniciou diversificag@o alimentar, eliminar os produ-
tos com PLV. A méae deve fazer dieta de eliminagdo de produtos
lacteos e ovo, com aconselhamento nutricional.®'"'82% Pode
considerar-se FAA nos primeiros dias, por um maximo de duas
semanas, em casos mais graves. Na auséncia de resposta de-
vem eliminar-se outros alergénios da dieta materna e considerar
a utilizagdo de uma FAA.623

Em criancas com mais de 12 meses, esta recomendada
uma dieta nutricionalmente equilibrada, sem LV ou alimentos
que contenham PLV, devendo incluir uma FeH.® Em casos sele-
cionados, as formulas de soja podem ser uma opg¢ao (recusa da
FeH ou motivos econdmicos). Ponderar eliminar o ovo da dieta.
0O aconselhamento nutricional esta recomendado, e se a crianga
nao ingerir férmula suficiente deve suplementar-se com calcio.

A eliminacdo bem sucedida de alimentos requer a leitura
cuidadosa dos rétulos. Deve ser explicado que em rétulos de
alimentos processados termos como “caseina”, “soro lacteo”
entre outros, significam a presenga de PLV. Os alimentos que
contém lactose geralmente sdo seguros para o consumo, desde
que ndo contenham outros componentes do LV.523

Em casos de esofagite eosinofilica ou suspeita de mdultiplas
alergias alimentares, considerar alimentacéo exclusiva com FAA
até melhoria dos sintomas antes da PPO.*512

Dieta de eliminacao terapéutica e reavaliacdo com prova

de provocacao oral

Se a PPO diagndéstica foi positiva, a dieta de eliminagéo deve
manter-se. No caso de dieta de eliminagdo materna, suplemen-
tar com calcio (1000mg/dia) e providenciar aconselhamento nu-
tricional.®? De acordo com a gravidade e o mecanismo subja-
cente deve repetir-se a PPO apos pelo menos trés meses (ex.:
IgE especifica negativa e sintomas ligeiros) e até 12 meses (ex.:
IgE especifica positiva e sintomas graves).“® Em manifestacoes
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mais graves (ex.: FPIES, anafilaxia) ndo se realiza PPO diagnos-
tica, mantendo-se a dieta de eliminagéo por 12 a 18 meses an-
tes de testar a aquisicdo de tolerancia com PPO.510

Caso a PPO seja positiva, mantém-se a dieta de eliminagao.
Os intervalos para as PPO subsequentes ndo sdo consensuais
e dependem igualmente do quadro clinico. No entanto, de um
modo geral repetem-se a cada seis a 12 meses.*

Em situacdes de ingestdo acidental de produtos lacteos,
com ou sem a ocorréncia de sintomas crediveis, deve conside-
rar-se antecipar ou adiar a PPO, respetivamente.

Nao esta recomendado o uso de leites de outros mami-
feros (cabra, ovelha, burra), uma vez que existe reatividade cru-
zada com o LV e estes leites s@o nutricionalmente inadequados.
(4,28)

Quanto a nova férmula de arroz disponivel, embora pareca
eficaz e segura em criancas com APLV®), os autores conside-
ram que sao necessarios mais estudos que avaliem a sua segu-
ranca nutricional.?®

PREVENCAO

Na prevencdo da APLV esta recomendado o aleitamento
materno exclusivo até aos seis meses. A diversificagcdo alimen-
tar deve ocorrer preferencialmente cerca dos seis meses de ida-
de, nunca antes dos quatro meses. Nao esta recomendado por
rotina dieta materna restritiva durante a gestacéo ou lactagéo
ou adiar a introducdo de outros alimentos potencialmente aler-
génicos.?2627)

Atualmente néo existe evidéncia cientifica suficiente para a
suplementagao com prebidticos ou probidticos, na prevengéo
da alergia alimentar.®29

Alguns estudos mostram beneficio na utilizagcao de leites hi-
drolisados (parcial ou extensamente), para a prevengao de pato-
logia alérgica em criangas de alto risco, mas nao existe evidén-
cia suficiente para a sua recomendacao por rotina.°3"

PROGNOSTICO

O prognéstico é bom: aos trés anos de idade verifica-se
aquisicdo de tolerancia em mais de 80% das criangas.:1826.32
Os fatores de risco para persisténcia incluem a histéria familiar
de atopia, a presenca de manifestages graves, SPT com maior
diametro, niveis mais elevados de IgE especificas e dose mais
baixa para positividade na PPO.“®

CONCLUSAO

A alergia as proteinas do leite de vaca, nomeadamente com
manifestagdes Gl, pode ocorrer em qualquer idade, mas atinge
principalmente criangas nos primeiros anos de vida. Apresenta
um amplo espectro de gravidade, mas sempre com um gran-
de impacto na vida das criangas e da familia, tendo em con-
ta a base lactea da alimentagéo pediatrica da sociedade atual.
A abordagem das manifestagdes Gl, na sua maioria ndo IgE-
-mediadas ou mistas, reveste-se de algumas particularidades. O
diagnostico correto, baseado em provas de provocagéo oral, €
extremamente importante, evitando situagdes de sobre ou sub-
diagnostico e tratamento desadequado.
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LISTA DE SIGLAS/ABREVIATURAS

78

APLV - alergia as proteinas do leite de vaca
DRGE - doenga de refluxo gastro-esofagico
FAA - formula de aminodcidos

FeH - férmula extensamente hidrolisada
FPIES - food protein-induced enterocolitis syndrome
GI - gastrointestinal (ais)

IgE — imunoglobulina E

LA - leite/aleitamento artificial

LM - leite/aleitamento materno

LME - leite/aleitamento materno exclusivo
LV - leite de vaca

PLV - proteinas do leite de vaca

PPO - prova de provocagéo oral

RGE - refluxo gastro-esofagico

SPT - skin prick tests
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Uma crianca com narcolepsia

A CHILD WITH NARCOLEPSY

ABSTRACT

Introduction: Narcolepsy is a chronic disease characterized
by sleep attacks, excessive daytime sleepiness and nocturnal
sleep fragmentation. It can be associated cataplexy and other
disturbance of REM sleep (sleep paralysis and hypnagogic hallu-
cinations and hypnopompic).

Case report: A 10-year old boy was referred to Pedopsychia-
try because of behavioural disturbance, irritability, sleepiness
and distraction, being interpreted as an “ill-mannered child.” Af-
ter clinical evaluation and comprehensive laboratory studies we
concluded that he presented narcolepsy with cataplexy.

Discussion/conclusion: Patients with narcolepsy face se-
veral problems due to the disease which, if left untreated or ine-
ffectively treated, cause embarrassing or distressing symptoms,
affecting their quality of life. The purpose of this paper is to draw
attention to this problem since it is a rare condition and therefore
seldom not recognized by the general public or even by health
professionals.

Key-words: Behavioural disturbances, cataplexy, excessive
daytime sleepiness, narcolepsy.
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case reports
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RESUMO

Introducao: A Narcolepsia € uma doencga cronica caracteri-
zada por ataques de sono, sonoléncia diurna excessiva e frag-
mentacdo do sono noturno. Pode associar-se a cataplexia e a
outros fendmenos do sono REM (paralisia do sono e alucina-
¢des hipnagdgicas e hipnopémpicas).

Caso clinico: Um menino de 10 anos foi enviado a consul-
ta de Pedopsiquiatria por alteragdes do comportamento, irrita-
bilidade, adormecimento facil e distracdo, sendo interpretado
como uma “crianga mal-educada”. Apds avaliacéo clinica e es-
tudo concluiu-se que apresentava narcolepsia com cataplexia.

Discussao/conclusao: Os doente com narcolepsia con-
frontam-se com varios problemas devido a prépria doenga que,
se nao tratada ou tratada ineficazmente, provoca sintomas per-
turbadores ou embaragosos, influenciando a sua qualidade de
vida. O objetivo deste trabalho é chamar a atencdo para este
problema uma vez que é uma situacéo rara e por isso também
muitas vezes desconhecida pelo publico em geral e até pelos
profissionais de saude.

Palavras-chave: Alteragdo do comportamento, cataplexia,
narcolepsia, sonoléncia diurna excessiva.

Nascer e Crescer 2014; 23(2): 80-82




INTRODUCAO

Narcolepsia significa ataque de sono (narco significa estupor
e lepsia ataques)™. E uma doenca crénica caracterizada por ata-
ques de sono, sonoléncia diurna excessiva (SDE) e fragmenta-
¢éo do sono noturno, que se pode associar a crises de perda de
tonus muscular (cataplexia) e a outros fenédmenos do sono REM
(paralisia do sono e alucinagdes hipnagogicas e hipnopémpicas)
@34 De acordo com a ICSD-2 (Classificagdo Internacional dos
Disturbios do Sono) temos os seguintes subtipos: narcolepsia
com e sem cataplexia (70% e 30% respetivamente), narcolepsia
devido a situagdes médicas com ou sem cataplexia e narcolep-
sia ndo especificada®.

CASO CLINICO

Apresenta-se o caso de uma crianga do sexo masculino,
raga caucasiana, 12 anos de idade, a viver com os pais e um ir-
mao de 18 anos. Foi referenciado a consulta de Pedopsiquiatria
aos 10 anos de idade por alteragdes do comportamento, irritabi-
lidade, adormecimento facil na escola e distragao.

A gravidez foi vigiada e decorreu sem complicagées. O parto
foi distdcico, com auxilio de ventosa, as 38 semanas, com indice
de Apgar 8/10. A somatometria foi adequada e o periodo neo-
natal decorreu sem problemas. Segundo a mée, foi sempre um
bebé calmo, com noites tranquilas. O desenvolvimento psico-
motor foi adequado. Esteve aos cuidados da mée até aos cinco
meses, ficando posteriormente com uma ama, a qual referia que
era uma crianca que dormia muito. Entrou para o infantario aos
trés anos, sem dificuldades de adaptagdo, mas com episédios
em que adormecia, até a brincar, a completar puzzles. Com a
entrada para a escola primaria, aos cinco anos, a mée conta que
0 menino era chamado a atencdo muitas vezes pelos professo-
res por estar distraido e ter ataques de sono na sala de aulas.
Com 10 anos de idade surgiram episodios de quedas frequentes
quando se entusiasmava, segundo a mae “ria e caia, parecia
um palhacinho”, mas sempre sem perda de consciéncia. Nessa
altura andaria nervoso e agitado durante o dia, algo impulsivo,
irritando-se facilmente; na escola tinha conflitos com os profes-
sores que diziam que ele era muito preguigcoso e com problemas
de comportamento. Tal situagéo teve repercussao no rendimen-
to escolar do doente, embora sem retengées. O pai comegou
a apresentar sonoléncia diurna excessiva, cujo estudo mostrou
tratar-se de doenca cardiaca. A crianga foi levada a consulta de
Cardiologia da qual foi referenciada a consulta de Pedopsiquia-
tria. Sem outros antecedentes familiares de relevo.

O exame fisico geral e neuroldgico ndo apresentavam alte-
racdes e o exame do estado mental exclui a existéncia psico-
patologia. Na Avaliagdo Psicoldgica (Wisc-Ill) apresentou um
Quociente de Inteligéncia Global de 89 (Ql verbal de 97; Ql de
realizacdo de 86). Realizou estudo analitico e ressonancia mag-
nética cranioencefalica que ndo mostraram alteragdes. Polisso-
nografia (PSG) noturna sem critérios de alteragdes respiratorias
(apneias e/ou hipopneias); curta laténcia do sono (adormeceu
apods 1 minuto); longa laténcia do REM (entra em fase do sono
REM apds 121 minutos); movimentos periddicos das pernas em
numero ndo significativo, ndo ocasionando microdespertares
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(total de 22; indice de 2,7/h de sono). O Teste de Laténcias Mul-
tiplas do Sono (MSLT) revelou uma hipersoénia grave, com latén-
cia média do sono de 1 minuto e 7 segundos, e a existéncia de
trés testes (em quatro) com episédios de sono REM (SOREMPs),
pelo que existiam critérios laboratoriais de narcolepsia. Realizou
tipagem HLA com fenotipagem positiva para DQRB1*0602.

Iniciou terapéutica com modafinil 100 mg duas vezes por
dia e fluoxetina 10 mg didrios, com ligeira melhoria da SDE e
diminuicdo da frequéncia de crises de cataplexia. Mais tarde
adicionou-se metilfenidato de libertagao prolongada na dose de
30 mg, com melhoria franca da sonoléncia diurna. Em relacdo
a sugestdo médica de realizagcdo de sestas de curta duragédo
repartidas ao longo do dia, a criangca ndo as queria realizar na
escola e no ATL para ndo saberem da sua doenca. Atualmente
ja consegue prever quando ird ter nova crise de cataplexia e
senta-se para ndo cair.

DISCUSSAO

A narcolepsia ¢ uma doenca que atinge 0,03-0,16% da
populagdo geral, com incidéncia similar nos dois sexos, sen-
do mais frequente entre os 15 e os 30 anos®. Contudo, pode
iniciar-se antes da puberdade, sendo que apenas 6% dos casos
principiam antes dos 10 anos como foi o caso deste doente,
dificultando o diagnostico precoce. A narcolepsia ocorre geral-
mente de forma esporadica (98%) mas os fatores genéticos tém
um papel importante e existem ainda formas secundarias®29.
O risco de um parente de primeiro grau de um doente ser diag-
nosticado é 10 a 40 vezes maior que o da populacédo geral. A
concordancia em gémeos monozigoticos para narcolepsia com
cataplexia varia entre 25-31%. Esta descrita uma associacdo de
narcolepsia com o alelo HLA DQB1*0602 (variante do gene HLA
DQB1 no brago curto do cromossoma 6) do complexo maior
de histocompatibilidade. A presenga do HLA-DQB1*0602 varia
entre 88-98% nos doentes com narcolepsia com cataplexia, 40-
60% nos doentes com narcolepsia sem cataplexia e 12-34%
na populacdo geral®. A fenotipagem positiva do alelo HLA-
-DQB1*0602 ¢é critério de suporte diagndstico, mas sua ausén-
cia ndo elimina a presenca de narcolepsia sem cataplexia, pelo
que o seu uso clinico é limitado, ja que possui baixas sensibili-
dade e especificidade em doentes sem cataplexia. A narcolep-
sia secunddria pode estar associada a patologias hipotalami-
cas, traumatismos cranioencefalicos, agenesia do corpo caloso,
encefalites limbicas, neurocisticercose, sarcoidose, esclerose
multipla ou doenca de Niemann-Pick tipo C. Recentemente, foi
detetado um aumento na incidéncia de narcolepsia em que foi
utilizada a vacina da gripe contra a estirpe HIN1®,

Além da tétrada sintomatica (ataques de sono, sonoléncia
diurna excessiva, cataplexia, alucinagdes hipnagdgicas e pa-
ralisia do sono), que esta presente apenas em 10 a 15% dos
casos, existem outros sintomas que podem surgir em doentes
com narcolepsia, nomeadamente insoénia inicial, sono noturno
fragmentado e depresséo. O doente em questao ndo apresenta
a tétrada sintomatica, pois ndo tem histéria de alucinagdes hip-
nagdgicas ou paralisia do sono. A ocorréncia subita de fraqueza
muscular associada a situagdes de conteudo emocional (cata-
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plexia) tem sido considerada como um sinal patognoménico. O
facto de o doente manifestar clinica de cataplexia apenas numa
fase posterior atrasou o diagndstico da doenca.

Apesar da clinica compativel com narcolepsia com cataple-
xia, o doente realizou exames complementares com o intuito
de confirmar o diagnéstico. O teste de laténcias multiplas do
sono é considerado o instrumento de diagnéstico principal; no
entanto, o resultado ndo deve ser avaliado de forma isolada®”.
E importante que na noite anterior ao MSLT seja realizada uma
PSG noturna para avaliar a qualidade do sono e a sua arquitetu-
ra. Um MSLT que apresente uma laténcia média de sono inferior
ou igual a 8 minutos, com a presenca de dois ou mais episddios
SOREMPs, ¢ suficiente para o diagnéstico polissonografico de
narcolepsia segundo a Associacdo Americana de Medicina do
Sono®. Um MSLT negativo ndo exclui definitivamente o diag-
néstico de narcolepsia. Por outro lado, os SOREMPs podem
ocorrer noutras perturbagbées do sono, dai a importancia da
PSG noturna prévia a esse exame. No doente em causa, o MSLT
confirmou o diagndéstico.

A presenca do alelo DQB1*0602 também foi positiva no
doente em questao, o que acontece até 98% dos doentes com
narcolepsia com cataplexia. A fenotipagem HLA e medicédo de
hipocretinas no liquor cefalorraquidiano tém sido estudados,
mas nao sdo considerados testes de diagndstico de rotina para
a narcolepsia, principalmente quando associada a cataplexia®.

A narcolepsia com cataplexia € uma doenga com elevado
grau de incapacidade®. Na infancia representa um fator de risco
para problemas cognitivos que influenciam o sucesso escolar,
mesmo em criangas com QI normal. Estas criangas também es-
tdo sujeitas a apresentarem maior psicopatologia®. A maioria
dos doentes necessita de tratamento ao longo de toda a vida.
Tradicionalmente séo usados estimulantes para o tratamento da
sonoléncia diurna excessiva e dos ataques de sono, enquanto
os antidepressivos tém sido utilizados na cataplexia’.

CONCLUSAO

A irritabilidade, as alteragcbes bruscas de humor e a sono-
Iéncia excessiva sdo frequentemente mal interpretadas pelos
professores que consideram as criangas “preguicosas”, indi-
ferentes ou mesmo simuladores, e muitas vezes sdo alvo de
brincadeiras pelos colegas. Os narcolépticos sdo sobreprote-
gidos pelos familiares que ndo os deixam ficar sozinhos com
receio de que acontega algum acidente, o que é um fator de
stress emocional adicional para ambas as partes. Assim, estes
doentes muitas vezes apresentam uma autoimagem pobre e sdo
alvo de excluséo social. A narcolepsia tem impacto nas fungdes
psicossocial € fisica e, consequentemente, na qualidade de vida
do doente. E aqui que nds, profissionais de satde, podemos
intervir.
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Tromboembolismo venoso em idade pediatrica

VENOUS THROMBOEMBOLISM IN CHILDREN

Abstract

Introduction: Venous thromboembolism is rare among chil-
dren and has a multi-factorial aetiology. It’s important to estab-
lish the diagnosis and evaluate the functional prognosis.

Case report: A previously healthy 11 year old adolescent
was observed in the emergency room with clinical signs of su-
perficial venous thrombosis of the upper limb. Laboratorial eval-
uation showed a sedimentation rate, coagulation study, autoim-
mune antibodies and homocysteine with normal values. Testing
for heritable thrombophilia revealed prothrombin mutation
(G20210A, heterozigosity) and mutation of PAI-1 (4G e -844A),
both of which are associated with hypercoagulable state and in-
dication to do prophylaxis with low molecular weight heparin in
higher risk situations.

Discussion/Conclusion: The rarity of thromboembolic
events at this age and the atypical localization lead to an ex-
haustive laboratorial evaluation. Thrombophilia mutations may
clinically become evident in adolescence, and its detection is
important because of children’s lifestyle and the need of prophy-
lactic treatment in some situations.

Key-words: Adolescence,
thrombophlebitis.

prophylaxis, thrombophilia,
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Resumo

Introducao: O tromboembolismo venoso é uma entidade
rara em idade pediatrica, de etiologia multi-fatorial, sendo im-
portante estabelecer o seu diagndstico e avaliar o progndstico
funcional.

Caso clinico: Adolescente de 11 anos, habitualmente sau-
davel, observada no Servico de Urgéncia por clinica compati-
vel com trombose venosa superficial do membro superior. Da
investigagéo realizada, controlo analitico incluindo velocidade
de sedimentagdo, coagulagdo, auto-imunidade e homocisteina
com valores dentro da normalidade. Efetuado estudo genético
de trombofilias, apresentando mutacéo do gene da protrombina
(G20210A, em heterozigotia) e mutacdes do PAI-1 (4G e -844A),
associadas a estado de hipercoagulabilidade, com indicagéo
para profilaxia com heparina de baixo peso molecular em situa-
¢bes de maior risco.

Discussao/Conclusao: A raridade do evento tromboembd-
lico, associada a localizagéo atipica do quadro inaugural, con-
duziu a uma investigagao exaustiva. As alteragdes da trombofilia
podem ter a sua manifestacdo inicial na adolescéncia, sendo
importante a sua detegéo pelas implicagées no dia-a-dia do
individuo e necessidade de atitudes profilaticas em situagoes
particulares.

Palavras-chave: Adolescéncia, profilaxia, trombofilia, trom-
boflebite.
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INTRODUGCAO

O alargamento da idade de atendimento pediatrico até aos
18 anos em Portugal, em vigor desde 2010, levou a que os Pe-
diatras passassem a contactar com patologias diferentes das
habitualmente observadas.

Embora a incidéncia de tromboembolismo venoso (TEV) em
idade pediatrica seja substancialmente inferior ao observado
em adultos, constitui uma entidade com importancia crescente.
Estima-se uma incidéncia de 0,07/10.000 e uma taxa de morta-
lidade aproximada de 2,2%."

Os recém-nascidos e adolescentes constituem os grupos
mais afetados, embora possa ocorrer em todas as idades.? Nao
se verifica diferenca na distribuicdo por sexos, a excecdo da
adolescéncia, onde se verifica maior prevaléncia no sexo femini-
no associado ao uso de contracetivos orais.®

A trombose venosa superficial (TVS) caracteriza-se pela
presengca de um trombo no limen de uma veia superficial,
acompanhado de reacao inflamatéria da sua parede e tecidos
adjacentes, alteragdes troficas da pele e impoténcia/limitagéo
funcional. Ao exame objetivo evidencia-se um cordao palpavel,
quente, doloroso e hiperemiado no curso de uma veia super-
ficial.® A triade de Virchow (estase, lesdo endotelial e estado
de hipercoagulabilidade), constitui a base da patogenia sub-
jacente.®

A etiologia € multi-fatorial, existindo na maioria dos casos
algum fator de risco subjacente; apenas 5% dos casos sao des-
critos como idiopaticos. O principal fator de risco é a presenca
de cateter venoso central.® A maioria dos episédios associados
a presenca de cateteres ocorre no sistema venoso dos mem-
bros superiores, associado a cateterizag@o da veia jugular ou da
subclavia. Os cateteres femorais sdo menos comummente usa-
dos, podendo verificar-se igualmente associacdo com eventos
tromboembdlicos.®

Outros fatores de risco podem estar subjacentes: trauma-
tismo, doengas associadas a estados de hipercoagulabilidade
(neoplasias, doengas do tecido conjuntivo, patologia renal, dia-
betes mellitus, doenca inflamatdria intestinal), infecbes, uso de
contracetivos orais, cirurgia prévia e anomalias da coagulacéo
hereditarias ou adquiridas (mutacéo do fator V de Leiden, défice
de proteina C, de proteina S ou de antitrombina Ill, hiperhomo-
cisteinémia, presenca de anticorpos antifosfolipidicos, anticor-
pos anti-cardiolipina ou anticoagulante Itpico).”

A TVS era previamente encarada como uma doenga auto-
limitada, de baixa morbilidade e com pequeno potencial para
complicagdes, sendo o seu tratamento sintomatico. Contudo,
publicagdes recentes demonstram elevada frequéncia de trom-
boembolismo pulmonar associado a TVS, o que obrigou a alte-
racoes na abordagem diagnostica e terapéutica. Estima-se que
a ocorréncia de um episédio espontaneo de TVS aumente em
cerca de dez vezes o risco de desenvolver trombose venosa
profunda nos seis meses subsequentes, com risco absoluto de
2,7%.® Em termos terapéuticos, estdo recomendadas medidas
que reduzam a estase e aumentem a velocidade de fluxo ve-
noso. De entre essas medidas, a deambulagdo e o repouso em
Trendelenburg, ao favorecerem o retorno venoso, sdo as mais
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comuns e com maior aceitagdo na comunidade médica. A apli-
cacao de calor humido, ao exercer uma acgao anti-inflamatoria
local, € comummente utilizada.®

A taxa de recorréncia de fendmenos tromboembdlicos em
idade pediatrica é de cerca de 6%.9

CASO CLINICO

Adolescente do sexo feminino, 11 anos, sem antecedentes
pessoais fisioldgicos ou patoldgicos de relevo.

Observada no Servigo de Urgéncia devido a eritema locali-
zado ao membro superior esquerdo, com 24 horas de evolucao,
o qual tinha inicio na flexura do cotovelo e extenséo ao antebra-
¢o, percorrendo o trajeto venoso até ao dorso da mao, acom-
panhado de calor e dor. Negado traumatismo, cirurgia recente,
lesdo de picada, habitos toxicbmanos ou uso de contracetivos
orais. Sem perda ponderal recente, mal-estar geral ou sudorese
noturna. Auséncia de antecedentes pessoais ou familiares de
patologia tromboembodlica.

Perante o quadro clinico, foi colocada a hipdtese de diag-
néstico de trombose venosa superficial (Figura 1). Foi contacta-
do o Servico de Cirurgia Vascular do Hospital de referéncia que
orientou a terapéutica, tendo sido medicada com heparina de
baixo peso molecular (HBPM) durante quinze dias, anti-inflama-
térios, calor humido local e drenagem postural. A adolescente
foi referenciada a Consulta Externa de Pediatria, para prosse-
cugao do estudo.

Figura 1 — Trombose venosa
superficial do membro superior



Foi observada apds término do tratamento, com boa evolu-
¢éo clinica e regressao dos sinais inflamatorios.

Um més apds o episodio agudo, apresentava lesdes de lipo-
dermatoesclerose localizadas ao trajeto venoso.

Da investigagéo analitica realizada, que incluiu hemograma,
velocidade de sedimentacgao, estudo da coagulagao, estudo da
auto-imunidade e doseamento da homocisteina, ndo foram de-
tetadas alteragdes. Anticorpos anti-cardiolipina e anti-B2 micro-
globulina com valores dentro da normalidade. O anticoagulante
lUpico revelou-se positivo num primeiro doseamento. Foi efetua-
da repeticdo do doseamento do anticoagulante lupico, o qual se
revelou negativo em segunda instancia.

O estudo genético de trombofilias revelou alteracdes, apre-
sentando mutagdo do gene da protrombina G20210A, em he-
terozigotia e mutagdes do PAI-1 (4G e -844A). Tais alteracdes
contribuem para um estado de hipercoagulabilidade, com indi-
cagao para profilaxia com heparina de baixo peso molecular em
situagdes de maior risco.

Seis meses apds episddio agudo, a adolescente apresenta-
va-se assintomatica e sem lesao residual.

DISCUSSAO

Os eventos tromboembdlicos venosos parecem estar a
aumentar na populagao pediatrica, em parte devido aos avan-
¢os terapéuticos e estratégias mais invasivas na abordagem
de patologias previamente associadas a elevada taxa de mor-
talidade, como cardiopatias congénitas, trauma, sépsis ou
patologia neoplasica. No entanto, permanece uma entidade
rara em Pediatria. Varios mecanismos contribuem, enquanto
fatores protetores, para uma menor incidéncia de TEV com-
parativamente a idade adulta: menor capacidade de produ-
¢do de trombina, maior aptiddo da B2-macroglobulina para
inibir a trombina e maior potencial anti-trombdtico da parede
dos vasos sanguineos.?®

Frequentemente, fatores de risco hereditarios interagem
com fatores de risco transitorios (adquiridos e/ou ambientais),
aumentando o “potencial trombdtico”, podendo resultar num
risco superior & soma das contribui¢des individuais.

Um dos fatores etiolégicos que pode estar subjacente séo
as alteragdes da trombofilia. Em criancas com TEV, a prevalén-
cia de trombofilia subjacente varia entre 10-59%. Tais altera-
¢des incluem, por ordem decrescente de prevaléncia, mutagéo
no fator V de Leiden (4,7-13%), variante G20210A da protrom-
bina (2,3-3%), défice de antitrombina (1%), défice de proteina S
(1-1,2%) e de proteina C (0,6-1%), defeitos combinados (2,6%)
e aumento da lipoproteina a (7,5%).01%

As trombofilias correspondem a situacdes de predisposigéo
hereditaria ao aparecimento de fendmenos tromboembolicos.
Em portadores de alteracdes da trombofilia, estes eventos ten-
dem a ocorrer em idades precoces (antes dos 45-50 anos). Uma
histéria familiar de trombose venosa pode ser identificada em
cerca de um tergo dos casos. " No entanto, estudos recentes
revelam que a presenca de historia familiar positiva para TEV
ndo constitui fator de risco para recorréncia, caso tenham sido
excluidos défice de antitrombina, proteina C ou S. (12
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As indicagbes para realizagéo de estudo genético das trom-
bofilias permanecem fonte de controvérsia no seio da comu-
nidade cientifica.®'¥ Existem poucos casos descritos na lite-
ratura de TEV localizado ao membro superior e ndo associado
a presenca de cateterizacdo. Segundo Jodi et al., a evidéncia
de trombose em locais pouco habituais (veias intra-abdominais,
membros superiores, retina ou sistema nervoso central) consti-
tui indicagao para investigagéo de alteragédo da trombofilia sub-
jacente.(®

No caso descrito, a raridade do evento tromboembdlico,
associada a localizagdo atipica do quadro inaugural, condu-
ziu a uma investigacdo exaustiva na busca da etiologia subja-
cente. O anticoagulante lUpico deve ser determinado em duas
ocasides distintas, de preferéncia por dois métodos diferentes,
com intervalo minimo de 12 semanas entre os doseamentos,
dada a sua baixa sensibilidade inicial; somente a persisténcia
da positividade é valorizada. A realizagdo do estudo genético
das trombofilias permitiu identificar alteracées que predispdem
a um risco aumentado de TEV. A variante em heterozigotia do
F2 G20210A esta associada a um risco acrescido de trombose
venosa em duas a quatro vezes e as mutagdes do PAI-1 (alelos
4G e -844A) encontram-se igualmente relacionados a aumento
do risco trombotico.

As mutacdes descritas neste caso ndo constituem indica-
¢cao para anticoagulacéo a longo prazo. No entanto, existe be-
neficio e indicagao para realizacao de profilaxia com HBPM em
situagdes de risco, como gravidez, pré-operatério ou viagens
prolongadas.

CONCLUSAO

Embora raro, o TEV em idade pediatrica associa-se a uma
morbimortalidade importante, tornando-se indispensavel que
todo o0 médico que lida com criangas ou adolescentes tenha co-
nhecimento desta patologia e equacione este diagndstico ante
a presenca de sinais ou sintomas sugestivos. As alteracdes da
trombofilia podem ter a sua manifestagao inicial na adolescén-
cia, sendo importante a sua detecéo pelas implicagdes no dia-a-
-dia do individuo e pela necessidade de atitudes profilaticas em
situacdes particulares.
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Sindrome de Gorlin-Goltz: caso clinico

Sara Domingues'; Sandra Pereira’; /\ngela Machado'; Rui Bezerra"; Fernando Figueira"; Braga da Cunha'; Leonilde Machado'

GORLIN-GOLTZ SYNDROME: A CASE REPORT

ABSTRACT

Introduction: The Gorlin-Goltz syndrome is a rare autosomal
dominant inherited condition characterized by: basal cell carci-
nomas, odontogenic keratocysts, palmar or plantar pits, calcifi-
cation of the falx cerebri and skeletal malformations. Medullo-
blastoma and other tumors are also associated with it.

Case report: An 11-year-old female, with a history of ma-
crocephaly, was referred to the Stomatology Department for re-
current mandibular cyst. Histopathological exam revealed odon-
togenic keratocysts, so the patient was referred to the Pediatric
Department. Physical examination revealed macrocephaly and
coarse face, with frontal bossing and hypertelorism. The genetic
study performed detected a mutation in PTCH7 gene, confir-
ming the clinical suspicion.

Discussion: Odontogenic keratocysts are the most repre-
sentative finding in Gorlin-Goltz Syndrome in the first two deca-
des of life, therefore a high suspicion level is mandatory among
pediatricians concerning detection of minor changes. After the
diagnosis, a multidisciplinary team is required for adequate
follow-up and timely treatment.

Key-words: Basal cell carcinoma; basal cell nevus syndrome;
Gorlin syndrome; macrocephaly; medulloblastoma; multiple ba-
sal cell nevi; keratocysts; pits.
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RESUMO

Introducao: O Sindrome de Gorlin-Goltz € uma condi¢éo
hereditaria autossomica dominante rara caracterizada por: car-
cinomas basocelulares, queratoquistos odontogénicos, depres-
sOes palmo-plantares, calcificagdes da foice cerebral e malfor-
macoes esqueléticas. Associa-se também a meduloblastoma e
outras neoplasias.

Caso Clinico: Adolescente de 11 anos, com antecedentes
de macrocefalia. Referenciada a consulta de estomatologia por
quistos mandibulares recidivantes. O exame anatomo-patoldgi-
co revelou tratarem-se de queratoquistos odontogénicos, pelo
que é encaminhada para a consulta de pediatria. Objetivamen-
te, apresentava macrocefalia e facies “grosseiro” com bossas
frontais e hipertelorismo. Efetuou estudo genético, que detetou
mutagéo do gene PTCH1, confirmando a suspeita clinica.

Discussao: Os queratoquistos odontogénicos sdo o acha-
do mais representativo do sindrome de Gorlin-Goltz nas duas
primeiras décadas de vida, sendo de extrema importancia um
elevado indice de suspeicao por parte do pediatra, com especial
relevancia para as alteragdes minor. Apods o estabelecimento do
diagnostico, é necessaria uma equipa multidisciplinar para um
adequado seguimento e tratamento atempado.

Palavras-chave: Carcinoma basocelular; macrocefalia; me-
duloblastoma; neoplasias cutaneas; quisto odontogénico; sin-
drome de Gorlin-Goltz; sindrome do nevo basocelular.
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INTRODUCAO

O Sindrome de Gorlin-Goltz (SGG) é também conhecido
como sindrome de Gorlin, sindrome dos basaliomas nevoides
multiplos, sindrome dos carcinomas basocelulares ou quinta
facomatose(”. Foi descrito pela primeira vez em 1894 por W.
Jarich e J.C. White, mas foi apenas em 1960 que R.J. Gorlin
e R.W. Goltz estabeleceram a triade classica que o carateriza
(carcinomas basocelulares multiplos, queratoquistos mandibu-
lares e costelas bifidas)?®. A prevaléncia na populagédo geral,
provavelmente subestimada, ¢ de 1:57000 a 1:256000 e esta
descrito em todos os grupos étnicos, com distribuicdo seme-
lhante no sexo masculino e feminino"37. E herdado de forma
autossomica dominante, com elevada penetrancia (aproximada-
mente 97 %) e expressao fenotipica variavel47-9. A variabilidade
de sinais e sintomas observada em individuos com a mesma
mutacao sugere que haja uma interagéo entre fatores genéticos
e ambientais®. Cerca de 30 a 50% dos doentes ndo tem his-
toria familiar, resultando de mutagbes de novo ou penetrancia
genética incompleta®®. Foram identificadas como responsaveis
por este sindrome varias mutagdes do gene supressor tumoral
PTCH?1 (patched homolog 1 da Drosophila) localizado no brago
longo do cromossoma nove (q22.3-g31)@%9. Este gene codifica
uma proteina transmembranar da via de sinalizacdo Hedgehog,
desempenhando um papel fundamental no controlo do cresci-
mento e desenvolvimento dos tecidos normais®?.

Estdo descritos mais de 100 sinais e sintomas relacionados
com este sindrome®.

As manifestagdes clinicas mais comuns sao:

Carcinomas basocelulares multiplos, presentes em 50-97%
dos doentes, habitualmente a partir da adolescéncia e com
maior incidéncia na racga branca e em areas do corpo expostas
a radiacdo solar ou a radioterapia®9;

Queratoquistos odontogénicos, maioritariamente mandibu-
lares (trés quartos dos casos), estdo presentes em 75-90% dos
doentes, com pico de incidéncia na adolescéncia®®1%1;

Depressées palmares e/ou plantares, presentes em 50-70%
dos doentes, s@o consideradas sinal patognomonico deste sin-
drome, mas raramente se desenvolvem antes da segunda déca-
da de vida®31;

Calcificacbes ectdpicas da foice cerebral, presentes em
mais de 90% dos doentes aos 20 anos de idade('?;

Malformacdes esqueléticas, como costelas bifidas (presen-
tes em 38-60% dos doentes) e outros defeitos de fusdo e mode-
lagem das costelas; pectus excavatum, deformidade de Spren-
gel, sindactilia ou outros defeitos das maos e pés e anomalias
vertebrais (hemivértebras, fuséo ou alongamento dos corpos
vertebrais; casos de espinha bifida oculta também foram des-
critos)@59),

Aproximadamente 60% dos doentes apresentam dismorfias
craniofaciais, como macrocefalia, bossas frontais, fenda labio-
-palatina e hipertelorismo®'?. O meduloblastoma ocorre em
cerca de 5% das criangas com SGG, com uma predominancia
no sexo masculino (3:1)@®. Tem um pico de incidéncia aos dois
anos de idade, ao contrario daquele que ocorre isoladamente
(sete anos) e ha evidéncia de que esta associado a um melhor
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progndstico®'. Quando o meduloblastoma se apresenta numa
crianca antes dos dois anos de idade, especialmente se for
do subtipo desmoplasico € necessario investigar a presenca
do sindrome (@, Qutras neoplasias estdo associadas ao SGG,
como fibromas cardiacos e ovéricos (aproximadamente 2% e
20%, respetivamente); a ocorréncia de linfomas e meningiomas
também foi descrita®1.

O diagndéstico diferencial depende da apresentacao inicial e
inclui sindromes associados a hipertrofia (Sindrome de Sotos e
de Beckwith-Wiedemann)/'? e alguns sindromes cutaneos raros
como o sindrome de Bazex, tricoepitelioma mdultiplo e sindrome
de Muir-Torre9,

E de extrema importancia o reconhecimento atempado do
SGG de forma a reduzir a morbimortalidade destes pacientes
(principalmente devida as neoplasias cuténeas e cerebrais e a
destruicdo e deformacéo oromaxilofacial)® 3.

CASO CLINICO

Adolescente de 11 anos, sexo feminino, segunda filha de um
casal jovem, ndo consanguineo, saudavel. Fruto de gestacéo vi-
giada, sem intercorréncias, de termo. Parto eutdcico, com peso
ao nascer 3474g (P50), comprimento 52cm (P90) e perimetro
cefalico 36cm (P50-90). Seguida em consulta de pediatria ge-
ral na infancia por macrocefalia. Evolugéo estaturo-ponderal no
percentil 95. Desenvolvimento psico-motor adequado a idade.

Referenciada a consulta de estomatologia do nosso hospital
em 2011 por quistos mandibulares recidivantes (ja submetida a
cirurgia excisional em 2008). Realizou tomografia computorizada
da mandibula, que revelou a presenga de dois quistos em rela-
¢a@o com dentes molares (Figura 1) pelo que se procedeu a cirur-
gia excisional (Figura 2). O exame anatomo-patoldgico revelou
tratarem-se de queratocistos odontogénicos, tendo sido enca-

Figura 1 - Tomografia computorizada da mandibula, corte axial. Dois
quistos em relacdo com dentes molares.

Figura 2 - Cirurgia maxilofacial. Quisto visivel em relagdo com dente
molar. (a) Antes da exciséo (seta). (b) Apds excisao (setas).



minhada para a consulta de pediatria geral. Ao exame objetivo
apresentava macrocefalia e peso e estatura acima do percentil
97, facies “grosseiro”, com bossas frontais, hipertelorismo, base
do nariz alargada, prognatismo e mal oclusédo dentaria (Figura
3). Sem lesbes da pele, nomeadamente, depressdes palmares
ou plantares, hiperqueratose ou lesbées sugestivas de carcino-
ma de células basais; sem escoliose ou outras malformagdes
esqueléticas aparentes. Efetuou estudo genético, que detetou
uma mutac@o em heterozigotia no gene PTCH1 que nao tinha
ainda sido descrita (mutag@o ¢.2179dupT/p.Cys727LeufsX11)
no exa@o 14, confirmando a suspeita clinica. Efetuou ecografia
abdomino-pélvica, eletrocardiograma e ecocardiograma, que
ndo apresentaram alteragdes. A ressonancia magnética cerebral
revelou discreta hipogenesia do corpo caloso.

Figura 3 — Paciente com Sindrome de Gorlin-Goltz, frente (a) e perfil (b).
Facies “grosseiro”, com bossas frontais, hipertelorismo, base do nariz

alargada, prognatismo e mal ocluséo dentaria.

A doente foi orientada para consulta de genética; a avalia-
¢éo clinica e imagioldgica (ortopantomografia) dos familiares
em primeiro grau (pais e irma de 18 anos), ndo revelou sinais
sugestivos do sindrome. Aguarda observacao por dermatologia
e oftalmologia. Quando atingir a maioridade ou desejar engravi-
dar, a doente deve ser encaminhada para consulta de Aconse-
lhamento Genético.

DISCUSSAO

O reconhecimento do SGG é um desafio, especialmente na
crianga, pois a maioria das alteragdes major nao estédo presentes
antes da segunda-terceira década de vida © . No caso clinico
apresentado, a adolescente tinha ja sido seguida em consulta
de pediatria para estudo da sua macrocefalia, mas na altura nao
apresentava ainda nenhum sinal clinico major sugestivo do sin-
drome. Estes sinais habitualmente desenvolvem-se ao longo do
tempo(™, como foi 0 caso do aparecimento dos queratoquistos
odontogénicos, anos mais tarde.

Em 1997, Kimonis™ propds uma modificagdo aos critérios
antes definidos por Evans(® para o diagndstico do SGG, ba-
seado em critérios major e minor. Para o diagnéstico, basta a
presenca de dois critérios major ou um major e dois minor™ (ver
Quadro I). A doente descrita apresenta um sinal major (quera-
toquistos odontogénicos) e dois minor (macrocefalia e malfor-
magdes congénitas — facies “grosseiro”, com bossas frontais e
hipertelorismo), cumprindo os critérios de Kimonis.
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Quadro I - Critérios diagndsticos de sindrome de Gorlin-Goltz .

Critérios diagnésticos do sindrome de Gorlin-Goltz

Critérios major

. Dois ou mais carcinomas basocelulares ou um em idade inferior a 20 anos
. Queratoquistos odontogénicos maxilares com comprovagéo histolégica

. Trés ou mais depressdes palmo-plantares

. Calcificacao bilamelar da foice cerebral

. Costelas bifidas, fundidas ou achatadas

. Familiar em primeiro grau com sindrome de Gorlin-Goltz

Critérios minor

. Macrocefalia determinada apds ajuste para a estatura (estatura média
aumentada)

. Malformag@es congénitas: fenda labial ou palatina, bossas frontais, facies
“grosseiro”, hipertelorismo

. Anomalias esqueléticas: deformidade de Sprengel, peito deformado, hemi-
vértebras, fusao ou alongamento de corpos vertebrais, defeitos das maos e
dos pés, sindactilia, quistos 6sseos em chama de vela nas maos

. Pontificacdo da sela turca
. Fibroma ovérico

. Meduloblastoma

Obs: O diagnostico é possivel na presenca de dois critérios major ou de
um major e dois minor.

No Quadro Il estédo descritas outras anomalias associadas
ao sindrome®.

A demonstragdo da mutagdo no ex@o 14 do gene PTCH1
confirmou o diagndstico (. Dada a auséncia de histéria familiar
compativel, o exame fisico e ortopantomografias dos familiares
em primeiro grau ndo terem alteracdes de relevo, presume-se
que tenha ocorrido uma mutacéo de novo.

Tendo em conta que estes pacientes sao altamente sensiveis
a radiagdo ionizante ®, o seu uso no caso apresentado foi mi-
nimizado, tendo-se realizado apenas exames complementares
de diagndstico indcuos para a adolescente (ultra-som e resso-
nancia magnética). O ecocardiograma e a ecografia abdomino-
-pélvica permitiram a exclusdo de fibromas cardiacos ou ovari-
cos, malformacgdes renais ou outras. A ressonancia magnética
permitiu a exclusdo de tumores intracranianos e detetou uma
hipogenesia do corpo caloso, aspecto associado ao sindrome®.

Dado ser um sindrome com atingimento de varios 6rgéos e
sistemas, apds o estabelecimento do diagndstico, é necessa-
ria uma equipa multidisciplinar para um adequado seguimento
e tratamento atempado®. A paciente devera manter seguimen-
to regular por dermatologia (pelo menos anualmente, havendo
mesmo quem recomende observagdo médica a cada 3-4 me-
ses) 9. A ortopantomografia esté indicada a cada 12-18 meses,
a partir dos oito anos de idade!?.
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Quadro Il - Anomalias associadas ao sindrome de Gorlin-Goltz
(excluindo critérios major e minor de Kimonis) @

Sistema esquelético
Escoliose Aracnodactilia
Agenesia costelas Pés planos
Costelas cervicais Halux valgo

Polidactilia Defeitos corticais dos 0ssos longos

Encurtamento 4° metacarpo Calcificacao pélvica

Pele

Milia, especialmente nos membros Comedoes

Face e cranio

Braquicefalia Quistos coroideus (3° e 4° ventriculo)

Calcificacéo da tenda do cerebelo

Malformacdes orofaciais

Malo clusdo dentéria (hipoplasia
maxilar e hiperplasia mandibular, fenda
palatina)

Palato ogival

Dentes ectopicos, impactados e/ou

. Fibrossarcomas maxilares
agenesia

Fibromas palato ou seios maxilares Ameloblastoma

Sistema nervoso

Meningioma Esquizofrenia

Atraso cognitivo Surdez neurossensorial
Hidrocefalia congénita Anosmia

Agenesia/disgenesia do corpo caloso

Sistema visual

. Coloboma da cordide e/ou do nervo
Exotropia .
optico

- Cegueira congénita e cornea opaci-
Amaurose congénita

ficada
Ptose Cataratas
Estrabismo convergente/divergente Chalazio

Glaucoma

Sistema reprodutor

Fibroma uterino Mamilo supranumerario

Distribuicéo dos pélos pubicos no ho-
mem com fenétipo feminino, escassez
barba e ginecomastia

Fibrossarcoma ovarico

Hipogonadismo e criptorquidia

Quisto ovarico calcificado

Outros

Fibroma do ventriculo esquerdo

Hérnia inguinal (neonatal)

Anomalias renais Fibroma cardiaco

Quistos linfomesentéricos
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Exciséo cirurgica, crioterapia, ablagdo com laser, terapia fo-
todindmica e quimioterapia topica (acido delta-aminolevulinico,
5-fluorouracil, imiquimod a 5%) sdo opgdes terapéuticas nos
carcinomas basocelulares; a radioterapia deve ser evitada ©19.
O uso tépico de antagonistas da proteina sonic hedgehog é
promissor (9. Os andlogos da vitamina A (retindides) podem ser
utilizados na quimioprevengéo de lesdes cuténeas novas, mas
apresentam toxicidade importante9.

O tratamento dos queratoquistos é cirurgico, devendo ser
tratados de forma conservadora dada a sua agressividade e alta
tendéncia a recorréncia (30-60%)%"8. O meduloblastoma ne-
cessita tratamento intensivo; os melhores resultados obtém-se
com recessdo agressiva, quimio e radioterapia”. Mas o risco
relativo de neoplasias secundarias induzidas pela radioterapia
(carcinomas basocelulares multiplos, tumores intracranianos ou
nasosinusais) é 20-39 vezes superior a da populagao geral, pelo
que deve ser um tratamento preferencialmente de segunda li-
nha, quando ndo ha resposta a quimioterapia ou ha recorréncia
do tumor(2, Estes doentes necessitam ainda de protegéo so-
lar estrita: devem utilizar 6culos de sol com filtros de protecao
100% para raios ultravioleta, evitar exposi¢céo solar no horario
mais nocivo, utilizar fator de protegdo minimo de 30 e repetir a
aplicacdo a cada 2-3 horas e ap6és o banho ou transpiragao!.

O rastreio dos familiares e o aconselhamento genético sdo
peremptoérios®?. Apesar de cerca de 70 a 80% dos doentes te-
rem um progenitor afetado, este pode ndo ser reconhecido,
devido a enorme variabilidade fenotipica do sindrome%; o pri-
meiro individuo afetado na familia pode ter apenas pequenas
alteragdes do SGG, explicado pelo mosaicismo somatico'®. O
risco de transmissdo para os descendentes € de 50% . O diag-
ndstico pré-natal é possivel através da analise do ADN de cé-
lulas fetais obtidas por amniocentese ou biopsia de vilosidades
corionicas e pode ser Util na prevengéo de complicagdes (prever
a necessidade de parto distécico por macrocefalia e detecdo de
malformagdes congénitas graves ou fibromas cardiacos)™.

A sobrevida destes doentes, exceto nos casos em que ha
meduloblastoma, é boa®, sendo a maior preocupagdo o efeito
estético do tratamento dos multiplos carcinomas basocelulares
e queratoquistos, com implicagdes quer a nivel psicoldgico quer
social,

CONCLUSAO

Os queratocistos odontogénicos sdo o achado mais repre-
sentativo do Sindrome de Gorlin-Goltz na primeira e segunda
décadas de vida, pelo que é maioritariamente reconhecido entre
dentistas e estomatologistas®®. Outros critérios major, como
carcinomas basocelulares e depressdes palmoplantares habi-
tualmente ocorrem em idades mais avangadas®. Assim, é de
extrema importancia um elevado indice de suspeigao por parte
do pediatra para o diagnéstico deste sindrome, dando especial
relevancia as alteragdes minor. No caso apresentado, a doente
tinha sido ja estudada por macrocefalia; apresentava ainda ou-
tros sinais minor (facies “grosseiro” com bossas frontais e hiper-
telorismo)"'¥ mas a suspeita diagnéstica apenas surgiu aquando
do aparecimento de queratoquistos odontogénicos recidivantes.



Apos o estabelecimento do diagndstico, € necessaria uma equi-
pa multidisciplinar para um adequado seguimento e tratamento
atempado®. O rastreio dos familiares e o aconselhamento gené-
tico sdo peremptdrios®. Estes doentes sédo extremamente sen-
siveis a radiacao ionizante, com propensao ao desenvolvimento
de basaliomas e meningiomas pelo que a exposicao solar, a ra-
diagdo X e a radioterapia devem ser evitadas®.
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Torcao de hematossalpinge numa adolescente

HEMATOSALPINX TORSION IN AN ADOLESCENT

ABSTRACT

Introduction: Isolated fallopian tube torsion is an uncom-
mon cause of acute lower abdominal pain. Ectopic pregnancy,
hydro or hematosalpinx, endometriosis, adnexal masses and
other causes of adnexal disease are predisposing factors. The
diagnosis is difficult and often delayed due to the lack of pathog-
nomonic symptoms, characteristic physical signs, and specific
imaging and laboratory studies. Definitive diagnosis requires a
surgical approach.

Case report: The authors present a case of hematosalpinx
and its tubal torsion in a virgin teenager with no prior predispo-
sing factors.

Discussion: This rare case may highlight a new insight into
pathophysiology of tubal torsion and recalls hematosalpinx as a
differential diagnosis.

Key-words: Adolescent, fallopian tube, hematosalpinx, tor-
sion.
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RESUMO

Introducao: A torcdo da trompa de Falopio € uma causa
rara de dor abdominal aguda. A gravidez ectépica, hidro ou
hematossalpinge, endometriose, tumefa¢des anexiais e outras
causas de patologia anexial sdo fatores predisponentes. O diag-
néstico ¢é dificil de estabelecer, uma vez que os sinais clinicos,
laboratoriais e imagioldgicos sdo pouco especificos. O diagnos-
tico definitivo requer uma abordagem cirurgica.

Caso clinico: Os autores apresentam um caso de hema-
tossalpinge e torcao da mesma numa adolescente virgem sem
fatores de risco conhecidos.

Discussao: O caso evidencia a importancia da reflexao so-
bre causas de hematossalpinge e recorda esta patologia como
diagnostico diferencial.

Palavras-chave: Adolescente, hematossalpinge, torcao,
trompa de Faldpio.
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INTRODUCAO

A torgéo isolada da trompa de Faldpio é uma causa rara de
dor abdominal aguda. Estima-se que a sua incidéncia seja de 1
em cada 1,5 milhdes de mulheres!. Dada a sua raridade, a inci-
déncia na infancia e adolescéncia ndo é conhecida®.

A etiologia da torcao tubaria ndo esta completamente escla-
recida. Ocorre geralmente associada a patologia tubdria: quis-
tos, tumefacgdes, carcinoma da trompa, hidrossalpinge, hema-
tossalpinge ou endometriose.

O exame clinico € fundamental, contudo inespecifico. A reali-
zagao de ecografia com Doppler a cores permite um estudo cada
vez mais acurado das massas anexiais. No entanto, o diagndstico
pré-operatorio de tor¢do tubaria é dificil e realizado em menos de
20% dos casos!". O diagnéstico definitivo € intra-operatério.

CASO CLINICO

Os autores apresentam o caso de uma adolescente de 12
anos que recorreu ao servigo de urgéncia por dor intermitente
no quadrante inferior esquerdo do abdémen, com dois dias de
evolugdo, associada a nauseas. Nao referia sintomas sugesti-
vos de patologia urindria ou gastrointestinal. A menarca ocorreu
aos 11 anos, com ciclos regulares, sem antecedentes médico-
-cirurgicos relevantes.

Ao exame objetivo, apresentava sinais vitais normais, defe-
sa a palpacao e descompressao dolorosa do quadrante inferior
esquerdo do abdomen. O exame ginecoldgico bimanual foi evi-
tado, dada a integridade himenial. Ao toque rectal, palpava-se
uma massa movel, de consisténcia elastica, dolorosa, na regido
anexial esquerda.

N&o se verificaram alteragcOes analiticas.

A ecografia pélvica revelou uma massa cistica com aproxi-
madamente 5 cm de maior eixo, com conteudo hiperecogénico
(padrao reticular), sugestivo de quisto hemorragico. Nao apre-
sentava outras alteragdes ecograficas relevantes.

Dada a dificuldade diagnostica, tentou-se a abordagem la-
paroscopica, que nao foi possivel por indisponibilidade de ma-
terial. A exploracdo por minilaparotomia permitiu-nos observar
uma tumefacao do segmento distal da trompa esquerda, de cor
vinosa, com aproximadamente 5 cm de maior dimenséo, suges-
tiva de hematossalpinge, torcida quatro vezes sobre o seu pro-
prio eixo (Figura 1). O uUtero e o anexo direito ndo apresentavam
alteragdes macroscopicas. Nao havia evidéncia de endometrio-
se pélvica. Dado o aspeto necrosado da trompa, realizou-se sal-
pingectomia esquerda, com preservagao ovarica.

A peca operatoria foi enviada para exame anatomo-patolo-
gico, que revelou areas de hemorragia e necrose, sem sinais de
malignidade.

A recuperacdo no pés-operatorio foi favoravel e teve alta
melhorada dois dias ap6s a intervencao cirurgica.

DISCUSSAO

Na pés-menarca, entre os diagndsticos diferenciais de dor
anexial esquerda deverdo ser considerados: gravidez ectépica,
rotura de corpo luteo ou quisto ovarico, abcesso tubo-ovarico
ou torgdo de estruturas anexiais.
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No caso apresentado/descrito, a evolugdo aguda do qua-
dro clinico, com agravamento subito da dor de localizagéo uni-
lateral, associada a imagem ecografica de tumefacdo anexial,
acompanhada de nauseas e vomitos, sugeriu a hipdtese diag-
nostica de torgédo anexial.

A torcdo da trompa é uma entidade rara, que ocorre usual-
mente em idade reprodutiva, e cujo diagnostico pré-operatério
é dificil. Pode estar associada a diversas causas intrinsecas ou
extrinsecas. Entre as causas intrinsecas destacam-se: anoma-
lias congénitas da trompa, hidrossalpinge, hematossalpinge,
neoplasia da trompa e cirurgia pélvica prévia, nomeadamente
a laqueacao tubaria. Entre as causas extrinsecas a considerar
incluem-se/citam-se as tumefacdes ovaricas e para-tubarias,
gravidez extra-uterina, traumatismo, endometriose, aderéncias
e congestdo pélvica®.

Krstic®, em 1951, descreveu o primeiro caso de torgdo ane-
xial associada a hidrossalpinge numa adolescente de 13 anos. A
hidrossalpinge na infancia e adolescéncia esta mais frequente-
mente relacionada com doenca inflamatdria pélvica, no entanto,
em muitos dos casos descritos ndo se conhecem fatores pre-
disponentes®.

A hematossalpinge estd mais comummente associada a
situacdes de gravidez extra-uterina, endometriose, obstrucao
vaginal (com fluxo menstrual retrégrado), outras anomalias mul-
lerianas ou carcinoma da trompa®®. A sua incidéncia na adoles-
céncia é muito rara.

Os achados ecograficos variam de acordo com o tipo de
patologia anexial associada, o grau de gravidade e a duragdo
da torcao.

Imagiologicamente pode observar-se uma tumefacdo quis-
tica, alongada, com septos incompletos, com conteudo de hi-
poecogénico (sugestivo de hidrossalpinge), hiperecogénico

Figura 1 - Imagem intraoperatéria de hematossalpinge e tor¢éo tubaria
(4 voltas). Ovario sem alteragdes macroscopicas.
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(sugestivo de hematossalpinge) ou com conteudo de ecogeni-
cidade variavel. O Doppler a cores pode ser Util no diagnosti-
co diferencial, mas a presenca de um fluxo normal ndo exclui o
diagndstico de torgédo, dada a dupla vascularizag@o do ovario e
da trompa‘7.

O diagnostico definitivo e tratamento séo possiveis através
da abordagem cirurgica.

Em todos os casos sintomaticos, se houver suspeita de tor-
¢éo anexial, € mandatodria uma abordagem cirurgica, preferen-
cialmente por via laparoscopica®.

Na presenga de sinais de necrose ou compromisso vascular
datrompa, deve ser realizada salpingectomia. Os ovarios devem
ser preservados sempre que possivel, mesmo perante sinais de
necrose!"7.

Como conclusao, sugerimos que no diagndstico diferencial
de dor abdominal aguda numa adolescente seja considerada a
torcado isolada da trompa, apesar da sua raridade. Segundo a
nossa pesquisa/consulta bibliografica, este € o primeiro caso
descrito de torgdo de hematossalpinge numa adolescente sem
fatores predisponentes conhecidos.
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Fenitoina - fronteiras do tratamento
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PHENYTOIN - BOUNDARIES OF THE TREATMENT

ABSTRACT

Introduction: Seizures are rather common in the neonatal
period. It still remains unclear what is the best therapeutic ap-
proach, and there is no consensus protocol. Currently used an-
tiepileptic drugs are sometimes ineffective and may cause signi-
ficant adverse effects.

Case report: We present the case of a newborn with seizu-
res during the first day of life. After unsuccessful treatment with
phenobarbital, phenytoin was added. He developed a picture of
encephalopathy due to intoxication with this drug, despite the
use of standard dosages. Given unchanged further investiga-
tions, individual’s susceptibility was considered to be the cause.

Conclusion: Because of potential side effects, more fre-
quent and severe in newborns, phenytoin tends to be less used
in the treatment of neonatal seizures. Benzodiazepines and lido-
caine seems to be safer and more effective options.

Key-words: Neonatal seizures, phenytoin, toxicity.

' U Cuidados Intensivos Neonatais, Maternidade Julio Dinis, CH Porto.
4050-371 Porto, Portugal. jdcfa82@gmail.com; neiva.araujo@gmail.com;
mpccsoares@hotmail.com; elisa.eug.proenca@gmail.com

'S. Neuropediatria, Dep. Infancia e Adolescéncia, CH Porto, 4099-001
Porto, Portugal. icccarrilho@gmail.com

RESUMO

Introducao: As crises convulsivas sdo manifestagdes clini-
cas frequentes no periodo neonatal. Continua pouco claro qual
a melhor abordagem terapéutica, ndo existindo ainda consenso
entre os diversos protocolos. A terapéutica antiepilética usada
tradicionalmente é, muitas vezes, pouco eficaz e pode originar
efeitos secundarios importantes.

Caso Clinico: Apresenta-se o caso clinico de um recém-
-nascido que iniciou convulsdes no primeiro dia de vida. Por
persisténcia das crises apos terapéutica com fenobarbital, foi
iniciada fenitoina, tendo desenvolvido um quadro de encefalo-
patia devida a intoxicagao por este farmaco, apesar do seu uso
em doses habituais. Dado que a investigagdo complementar foi
normal, concluiu-se que esta se deveu provavelmente a suscep-
tibilidade individual.

Conclusao: Atendendo aos potenciais efeitos secundarios
da fenitoina, mais frequentes e graves em recém-nacidos, este
farmaco tende a ser menos usado como segunda linha no tra-
tamento das convulsdes neste grupo etario, considerando-se
atualmente as benzodiazepinas e a lidocaina alternativas mais
eficazes e seguras.

Palavras-chave: Convulsdes neonatais, fenitoina, intoxica-
¢do medicamentosa.
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INTRODUCAO

As convulsdes neonatais s@o manifestacoes clinicas fre-
quentes no periodo neonatal, com uma incidéncia, ndo total-
mente conhecida, estimada em 2-3 por cada 1000 recém-nasci-
dos (RN) de termo e 10-15 por cada 1000 RN pré-termo.™

A etiologia é variavel, sendo a encefalopatia hipoxico-isqué-
mica a causa mais frequente, em algumas séries responsavel
por 42% dos casos.? QOutras etiologias a considerar sdo a pa-
tologia infeciosa, acidente vascular cerebral, alteragcbes meta-
bolicas, anomalias cromossdmicas, malformagdes cerebrais,
patologias neurodegenerativas, erros inatos do metabolismo,
ingestdo materna de toxicos e mais raramente sindromes epi-
léticos neonatais.?®

As convulsdes neonatais estdo associadas a um aumento
da mortalidade e a sequelas neuroldgicas, nomeadamente dé-
fices motores, problemas cognitivos, de comportamento e de-
senvolvimento e risco aumentado de epilepsia. No entanto, é
controverso se a propria crise epilética causa dano num cérebro
em desenvolvimento ou o dano é devido a patologia desconhe-
cida subjacente a crise, persistindo também duvidas quanto aos
eventuais efeitos da terapéutica utilizada para o seu controlo. E
também pouco consensual se todas as crises, clinicas e subcli-
nicas, devem ser tratadas.(

Para o diagndstico sdo fundamentais a avaliacdo clinica e o
estudo electroencefalografico complementados por avaliagéo la-
boratorial e estudo imagioldgico. No periodo neonatal verifica-se
uma elevada dissociacéo eletroclinica (até cerca de 2/3 de con-
vulsdes clinicas sem alteragdes electroencefalograficas),® pelo
que se recomenda a monitorizagéo electroencefalografica con-
tinua com video, constituindo o video-EEG o exame de eleicdo
para o diagndstico. Muitas unidades neonatais tentam colmatar
a indisponibilidade de video-EEG, através da utilizagéo do elec-
troencefalograma de amplitude integrada (aEEG), que permite de-
tetar convulsGes com tradugao elétrica e monitorizar a resposta
a terapéutica. O electroencefalograma (EEG) convencional deve
também realizar-se sempre, assim que seja possivel.®

A estratégia terapéutica tradicional passa pela utilizacao de
fenobarbital como primeira linha e, nas crises epiléticas refra-
tarias, fenitoina. A utilizacdo destes antiepiléticos de primeira
geracao, para além de ser ineficaz no controlo total das crises,
com controlo de cerca de 60% quando usados em associa-
¢ao, pode originar efeitos adversos e causar neurodegeneracao
apoptdtica em cérebros em desenvolvimento.(-4

Os autores apresentam um caso de convulsdes num recém-
-nascido secundarias a les@o hipdxico-isquémica, cuja aborda-
gem terapéutica tradicional originou uma encefalopatia grave
atribuida a medicacéo.

CASO CLINICO

Trata-se de um recém-nascido (RN) do sexo masculino,
primeiro filho de um casal jovem, saudavel, ndo consanguineo.
Como intercorréncias ao longo da gravidez ha a referir infegdes
do trato urinario tratadas em ambulatério com antibidtico e inter-
namento as 35 semanas durante trés dias por taquicardia fetal.
N&o havia consumo de farmacos ou substancias ilicitas durante
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a gestacdo. A colonizagao pelo Streptococcus do grupo B era
desconhecida.

O parto foi por ventosa as 40 semanas, com rotura prolon-
gada de membranas (20 horas), indice de Apgar 7/9/10 e antro-
pometria adequada a idade gestacional. Ao nascimento apre-
sentava bossa sero-hematica parieto-occipital esquerda, com
restante exame sem alteragdes. Acompanhou a méae, apresen-
tando algumas dificuldades na alimentacdo e o rastreio sético
realizado as 12 horas de vida foi negativo.

As 23 horas de vida, foram observados movimentos cléni-
cos do hemicorpo direito € membro superior esquerdo e revul-
sdo ocular, sem repercuss@o hemodinamica com duragdo entre
um a dois minutos. Foi transferido para a Unidade de Cuidados
Intensivos Neonatais (UCIN) e realizada avaliacdo laboratorial
que incluiu hemograma, proteina C reactiva, equilibrio acido-
-base, lactato, glicemia e ionograma normais; creatinina-kinase
(CK) aumentada 2348 UI/L. Por manutencao dos movimentos
anomalos foi feita dose de impregnagéao de fenobarbital (20 mg/
Kg) com resposta favoravel. As 32 horas de vida verificou-se
reaparecimento de movimentos clénicos a direita e de mastiga-
¢ao a manipulacao, tendo sido repetido fenobarbital (10 mg/Kg).
Foi iniciada monitorizagdo com aEEG, néo se verificando nessa
altura tragado sugestivo de atividade critica.

Por agravamento dos movimentos anémalos associados a
dessaturacao, foi iniciada dose de impregnacao de fenitoina (20
mg/Kg). Os niveis séricos de fenobarbital eram normais e uma
nova avaliacao laboratorial ndo mostrou alteragoes. A ecografia
transfontanelar revelou-se normal e o EEG evidenciou atividade
paroxistica abundante no sono ndo REM de expressao bilateral
com predominio frontal e temporal esquerdo (Figura 1). Foi deci-
dida terapéutica de manutengé@o com fenobarbital (4 mg/Kg/dia)
e fenitoina (8 mg/Kg/dia).

Na noite do terceiro para o quarto dia de vida constataram-
-se episodios de nistagmo com duragao inferior a um minuto,
sem outros movimentos andmalos associados ou repercussao
hemodinamica. No quarto dia de vida e de forma subita, coin-
cidente com fim da administragdo de fenitoina, observaram-se
hipotonia e hiporreatividade marcadas, compativeis com esta-
do comatoso, e dessaturagcao acentuada, com necessidade de
ventilagdo mecénica ndo invasiva (VNI). No aEEG assistiu-se a
passagem de um padrao fisiolégico de sono vigilia para um pa-
drdo de surto-supressao (Figura 2 e Figura 3).

Perante o agravamento clinico e electroencefalografico, fez-
-se a escalada terapéutica com midazolam e piridoxina, sem
resposta. Os niveis de fenitoina entretanto disponiveis revelaram
niveis toxicos de 66 pg/ml (intervalo terapéutico: 10-20 pg/ml),
pelo que se suspendeu este farmaco.

Repetiu-se EEG (Figura 4), que revelou um tragado franca-
mente agravado em relagdo ao anterior, com abundante ativi-
dade paroxistica de expressdo multifocal e padrédo de surto-
-supressdo, com periodos de supressdao muito prolongados. A
ressonancia magnética cerebral realizada ao nono dia de vida
mostrou areas de restricdo da difus@o nas regides occipitais e
nas regides rolandicas mais extensas a esquerda, sugestivas de
lesdo hipoxico-isquémica.
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Figura 1 - EEG do terceiro dia de vida, mostrando actividade paroxistica de expressao bilateral com pre-
dominio fronto-temporal esquerdo, no sono NREM.

Figuras 2 e 3 - Fotografia de aEEG, onde se observa a passagem de um padrao fisioldgico, de sono vigilia,
para um padrdo de surto-supressao coincidente com a depressao clinica grave do estado de consciéncia
do recém-nascido (estado de coma).
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Figura 4 - EEG do sexto dia de vida evidenciou um tragado francamente agravado em relagéo ao anterior,
com abundante actividade paroxistica de expressdo multifocal e padrdo de surto-supressdo, com perio-

dos de supressao mais prolongados.

Teve necessidade de suporte inotropico entre o quarto e o
décimo dia de vida, por hipotensao associada a diminuicao da
contratilidade cardiaca e hipertensao pulmonar.

A evolugéo clinica foi favoravel, embora lenta, com recupe-
racao progressiva da hipotonia e maior reatividade, sem registo
de novas crises epiléticas, deixando de necessitar VNI ao oitavo
dia de vida.

A monitorizagdo regular dos niveis de fenitoina, mostrou a
sua normalizagdo apenas ao vigésimo segundo dia de vida.

O estudo metabdlico, que incluiu lactato sérico e do liquido
cefalorraquidiano (LCR), piruvato, amonia, aminoacidos (séri-
cos, urinarios e no LCR), acidos organicos urinarios, sulfiteste,
acilcarnitinas, acido orético e o teste de Guthrie, ndo revelou
alteragdes.

Teve alta ao trigésimo dia de vida, assintomatico com exame
objetivo sem alteragdes, mantendo terapéutica de manutencéo
com fenobarbital. Aos quatro meses de vida mantinha-se as-
sintomatico, com crescimento e desenvolvimento adequados.
O EEG apresentava muito escassa atividade paroxistica central
€ posterior direita.

DISCUSSAO

O caso descrito ilustra um quadro grave de intoxicacao por
fenitoina, com doses preconizadas para recém-nascidos.

A fenitoina é um anticonvulsivante de primeira geragao, cujo
mecanismo de agdo passa pela ligacao e inibicdo dos canais
de sddio ativados por voltagem, condicionando um aumento do
periodo refratario, especialmente a nivel do tecido neuronal e
cardiaco, entre outros.®9

Trata-se de um farmaco com uma farmacocinética nao li-
near, devido a taxa variavel de metabolizacao hepatica, as inte-
ragoes farmacoldgicas e a biodisponibilidade variavel nas diver-
sas formulagdes, ainda mais irregular em recém-nascidos dado
que apresenta uma taxa de eliminagdo diminuida na primeira
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semana de vida.*® Cerca de 90% liga-se as proteinas plasmati-
cas, pelo que na presenca de hipoalbuminemia ou insuficiéncia
renal ha aumento da fragdo livre com risco de toxicidade, no-
meadamente ao nivel do sistema nervoso central.® Apresenta
um metabolismo dependente da dose, em que, a partir de de-
terminada concentragdo, um pequeno aumento da dose pode
causar saturagdo das enzimas que realizam o seu metabolismo
(cinética zero), o que prolonga a semivida do farmaco, levando
ao aparecimento de efeitos secundarios originados pelas con-
centragdes plasmaticas toxicas.®”

Um passo fundamental na metabolizacdo da fenitoina € a
hidroxilagéo pelo citocromo P450. A presenca de um polimorfis-
mo genético do citocromo, ou 0 uso em simultdneo com subs-
tancias cuja metabolizagcao necessite do citocromo P450 podem
predispor a intoxicagdes, apesar do uso de doses habituais.®®9

Neste doente o motivo da intoxicagéo fica por esclarecer.
Podera muito provavelmente dever-se a suscetibilidade indivi-
dual, devido a um polimorfismo do citocromo P450, que nao é
atualmente possivel identificar, o que pode explicar a manuten-
¢ao de niveis téxicos durante um periodo tao longo apesar da
suspensdo do farmaco. A imaturidade pode ter contribuido para
0 agravamento do quadro, tendo sido excluidas outras causas,
nomeadamente insuficiéncia hepatica, renal, hipoalbuminemia
assim como erro de dose.

Na presenca de niveis plasmaticos superiores a 30-40 pg/
mL, surgem sintomas neuroldgicos de intoxicagao (desde al-
teracdo do estado de consciéncia, letargia, coma, hiperrefle-
xia, nistagmo e convulsdes) e cardiacos (como hipotensao e
bradiarritmia). No doente apresentado o agravamento clinico
e do aEEG foram interpretados como agravamento do quadro
inicial, levando a uma escalada terapéutica, sendo posterior-
mente confirmado tratar-se de iatrogenia. A monitorizacao
regular dos niveis séricos de fenitoina podera minimizar este
risco.®9



A fosfofenitoina, um pro-farmaco da fenitoina, apresenta
um melhor perfil de seguranca e eficacia semelhante, pelo que
tende a ser uma alternativa a fenitoina, ndo estando no entanto
disponivel em Portugal.('

Perante os potenciais efeitos secundarios da fenitoina espe-
cialmente neste grupo etério, muitas UCIN tendem a optar por
estratégias alternativas na terapéutica antiepilética, que passa
pela utilizagdo em segunda linha das benzodiazepinas e da li-
docaina.®

O topiramato (n&o disponivel em formulag@o endovenosa) e
o levetiracetam tém também demonstrado eficacia, em estudos
experimentais, no controlo das convulsdes neonatais, mostran-
do serem farmacos seguros nesta faixa etaria, apesar do seu
uso ndo aprovado.™¥ Num estudo recente o levetiracetam de-
monstrou elevada eficacia, com controlo das crises epiléticas
refratérias ao fenobarbital em 86% dos recém nascidos, sem
efeitos secundarios importantes.‘'?

O protocolo de abordagem das convulsGes neonatais, re-
sultante da ultima reunido de consensos da Seccao de Neona-
tologia da Sociedade Portuguesa de Pediatria, vai de encontro
as abordagens mais recentes, propondo que nas convulsdes
refratdrias ao fenobarbital, se utilize como segunda linha o mi-
dazolam e como terceira linha a lidocaina.

Como se depreende do caso descrito, a iatrogenia, condi-
cionada por vezes pela suscetibilidade individual, deve ser colo-
cada como hipotese diagnédstica, especialmente perante situa-
¢des graves ou evolugoes desfavoraveis.
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O fim da vida: uma questao de autonomia

THE END OF LIFE: A QUESTION OF AUTONOMY

ABSTRACT

Technological development of biomedical science is not al-
ways accompanied by a humanistic and ethical discussion, par-
ticularly in decision-making process to respect the autonomy of
the citizen, as measures of aging in cases of chronic patients
with incurable diseases. The aim of this study was to discuss
some aspects related to terminal life, concepts, medical opi-
nions, patient’s rights and the Brazilian legislation regarding this
issue.

This study establishes the conceptual relationship between
the birth and death as a process of evolution of man, describing
the concepts of euthanasia, orthothanasia and disthanasia. It
analyzes the respect in the end of life of personalities that ma-
rked their time, the respect of the decision of terminal patients,
the view of doctors and the legislative process in Brazil.

Respect the wishes of terminal patients related to the pro-
cess of orthothanasia not characterizes crime. Establish a dis-
cussion about the end of life, bring about enlightenment and
obtain the consent is an ethical attitude in defense of human
dignity.

Key-words: Autonomy, consent, ethics, law , life, right to
die, terminality.
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RESUMO

O desenvolvimento tecnoldgico da ciéncia biomédica, nem
sempre é acompanhado por uma discussdo humanistica e ética,
em especial no processo decisoério de respeitar a autonomia do
cidadao, quanto as medidas de prolongamento da vida, em ca-
sos de pacientes cronicos com doencas incuraveis. O objetivo
deste estudo foi discutir alguns aspetos relacionados com a ter-
minalidade da vida, conceitos, posicionamento médico, direitos
do paciente e legislacéo brasileira a respeito deste tema.

Este estudo estabelece a relagédo conceitual entre o nascer e
0 morrer como processo evolutivo do homem, descreve os con-
ceitos de eutanasia, ortotanasia e distanasia. Analisa o respeito
no processo de fim da vida de personalidades que marcaram
seu tempo, o respeito pela decis@o dos pacientes terminais, a
visdo dos médicos e as propostas de novas leis sobre o tema
no Brasil.

Respeitar a vontade do paciente terminal com relagéo ao
processo de ortotandsia, com a preocupagao de nédo caracteri-
zar crime. Estabelecer a discussao sobre o fim da vida, realizar
0 esclarecimento, obter o consentimento livre e informado como
atitude ética em defesa da dignidade humana.

Palavras-chaves: Autonomia, consentimento, direito de
morrer, ética, legislacéo, terminalidade, vida.
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O DESAFIO

Abordar de maneira clara, ampla e concreta temas relacio-
nados ao inicio e fim da vida, € um grande desafio para toda a
sociedade, pois conceitos cientificos, religiosos, humanisticos,
sociais, juridicos, bioéticos e morais estdo sempre presentes(’.

E importante entender o debate das correntes que utilizam o
principio do paternalismo médico: paternalismo autorizado (com
consentimento explicito ou implicito da pessoa) e paternalismo
nao-autorizado (sem consentimento algum), este ultimo muitas
das vezes aplicado, mas néo revelado, pois néo respeita os va-
lores humanos do consentimento livre e esclarecido como forma
de atender as necessidades da sociedade. Em contraponto, co-
loca-se o principio bioético da autonomia como uma base sélida
de valor humano e moral, na atencao prestada a pessoa humana
no final da vida®.

Na pratica médica efetiva, isto ocorre quando é preciso op-
tar entre o paternalismo médico e a autonomia da pessoa, e ter
que decidir até onde devemos manter as condutas médicas em
pacientes portadores de doencas cronicas e incuraveis®.

Desafios como esses fazem parte do quotidiano daqueles
que tém a bioética como ciéncia dindmica, atual e complexa.
Urge sair dos muros das academias e dos letrados, para ser
vivenciada na pratica diaria da sociedade moderna, em todos os
niveis da educacao desde o inicio do processo ensino-aprendi-
zagem, na mais tenra idade, a procura da construcdo da cida-
dania, baseada no respeito a autonomia individual e a dignidade
humana®.

Tende-se a rediscutir o papel excessivamente intervencio-
nista, para outra formatagdo nas relacdes interpessoais e da
responsabilidade profissional, onde é fundamental o consenti-
mento livre e esclarecido e devidamente comunicado na lingua-
gem daquele que recebera a informacao, para que se estabele-
¢a o juizo de valor para possibilitar a decisédo do que é melhor
para cada caso concreto®.

O objetivo deste estudo foi discutir alguns aspetos relacio-
nados com a terminalidade da vida, conceitos, posicionamento
médico, direitos do paciente e legislagdo brasileira a respeito
deste tema.

O NASCER E O MORRER

Em grande parte das sociedades modernas, o nascer se
constitui no momento festejado, ludico, cercado de cuidados e
atencoes. Porém, as questdes ligadas ao fim da vida sdo inten-
samente vistas de maneira antagoénica, com sentimentos essen-
cialmente ligados a perda, a impoténcia, a derrota, ao fracasso,
em especial na visdo da formagdo médica, extremamente tec-
noldgica. A medicina incorporou com muita rapidez um impres-
sionante avango técnico-cientifico, 0 avango da pesquisa bio-
médica e novos processos de aferir e controlar os sinais vitais e
mudancas do processo de homeostase; o estado da arte forne-
ceu aos médicos a possibilidade de adiar o processo da morte.

Necessita-se de urgente reflexdo humanistica, em especial
na formacgao académica dos novos profissionais da area da sau-
de. Ha instrucéo e treino com obsesséo para o uso de tecnolo-
gia de ponta, da complexa biotecnologia, do emprego de farma-
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cos e equipamentos de Ultima geragao®. A tendéncia atual é de
internar e cuidar de elevado numero de pacientes portadores de
doencas cronicas incuraveis com intercorréncias clinicas diver-
sas, nas quais se utilizam os mesmos cuidados e a tecnologia
avangada aplicada aos pacientes agudos.

Por diversas vezes, a preocupacao pessoal é colocada de
forma ténue e velada. Até quando avancar e em que momen-
to parar com os procedimentos de suporte vital? Varias séo
as perguntas que ndo cessam no pensamento humano. Nao
se deve negar o avancgo cientifico, mas como conviver com a
morte, em casos de doengas onde o processo do fim da vida
é facto concreto e irremediavel. Quantos aprendem sobre os
conceitos éticos da vida e da morte™? Por que a incansavel
busca da vida eterna, se ela é finita e bela enquanto durar?
Como educar, ensinar, e transformar o processo do morrer
com dignidade em algo cheio de amor e respeito ao proximo e
a dignidade humana®?.

“A atitude atual dos homens diante da dor do sofrimento e
morte € buscar nega-los como fim do inexordvel percurso da
vida humana, prolongando esta a ndo mais poder, através de
todos os dispositivos disponiveis nos hospitais, afastando a mor-
te do convivio social, reforcando-lhe sempre o seu carater de
presenga incémoda e mitica, e como tal, devendo ser ocultada
e distanciada”®.

Nos tempos atuais, a morte esconde-se nos hospitais, nas
UTI. Dados da Secretaria de Saude da Prefeitura de Sao Paulo
mostram que nos ultimos cinco anos, 85% dos dbitos ocorre-
ram em ambiente hospitalar. Tais mortes sdo controladas por
guardides, nem sempre esclarecidos da sua penosa e social-
mente determinada missao!'?. Vive-se a angustia de presenciar
o sofrimento de pessoas em seu final de vida porque fizemos
crescer, de maneira exagerada, a tecnologia e diminuimos des-
proporcionalmente a reflexdo sobre o verdadeiro sentido da
vida. Refletir ndo significa desprezar a tecnologia e sim, coloca-
-la em seu devido lugar®™.

EUTANASIA, DISTANASIA E ORTOTANASIA

Eutanasia, do grego, quer dizer “boa morte” ou morte ade-
quada. Francis Bacon, em 1623, em sua obra “Historia vitae et
mortis”, definia o termo como “Tratamento adequado as doen-
cas incuraveis”(2. E uma pratica que acompanha a humanidade
ha milhares de anos, porém, ndo é possivel saber a data exata
em que surgiu.

Existem dois elementos para caracterizagdo da eutanasia:
a intencéo e o efeito da ag&ol'?. Existem pelo menos quatro ti-
pos de eutanasia, divididos em duas categorias: a voluntaria e
a involuntaria, e a passiva e a ativa. Na eutanasia ativa, também
chamada de positiva ou direta, o paciente recebe uma injegéo
ou uma dose letal de medicamentos. Na passiva, conhecida
ainda como negativa ou indireta, o que conta é a omissdo: o
paciente deixa de receber algo de que precisa para sobreviver.
A diferencga entre eutandsia voluntaria e involuntaria esta na par-
ticipacdo do paciente. Na primeira, ele coopera tomando parte
da decisdo, enquanto que na segunda, a agao € praticada sem
o seu aval ou mesmo sem o seu conhecimento. Outra classifi-
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cagdo, que cruza fins e voluntariedade, divide a eutanasia em
libertadora (aquela que abrevia a dor de um doente incuravel),
piedosa (aplicada a pacientes terminais e em estado inconscien-
te) e eugénica (do tipo que os nazistas praticavam para eliminar
individuos “apsiquicos e associais”)"?.

Atualmente o termo ampliou o seu significado e passou a
ter diferentes interpretagdes, causando grande desconfianga no
seio da sociedade, com enormes distor¢des, inclusive em deter-
minados ambientes de discussao religiosa, académica e social.
Com isto foram criados ao longo do tempos novos conceitos
para entendimento dos processos de morte dentre eles®:

Distanasia — morte lenta, ansiosa e com muito sofrimento. O
termo também vem sendo empregado como sindnimo de tra-
tamento futil e indtil. Investe-se ndo nas atitudes de prolongar
a vida e sim em manter-se um processo de morte através da
“obstinacdo terapéutica”, prolongamento da agonia ou adia-
mento da morte;

Ortotanasia — do prefixo grego “orto”, que significa “corre-
to”, ortotanasia tem sentido de morte ao seu tempo, sem trata-
mentos flteis desproporcionais. E a conduta correta frente ao
paciente terminal, é atitude correta frente a morte, procurando
respeitar a dignidade do processo do fim da vida.

A sociedade precisa ter conhecimento de diferentes opi-
nides para que possa estabelecer valores sobre o assunto, den-
tro do principio da autonomia, e s6 deve haver manifestacdo
apos o conhecimento adequado sobre o assunto para possibili-
tar o consentimento livre e esclarecido.

Desde 1957 ja havia referéncia nos discursos do Papa Pio
XIl a licitude da recusa a tratamentos extraordinarios: “A razéo
natural e a moral cristd fundamentam, ambas, o direito e o de-
ver de, em caso de doenga grave, procurar o tratamento para
conservar a saude e a vida. Normalmente alguém esta obrigado
a empregar apenas 0s meios ordindrios — conforme as circuns-
tancias de pessoas, tempos e cultura - isto €, meios que ndo
impliqguem énus extraordindrio para si ou para outrem. Obriga-
¢d0 mais severa seria por demais onerosa para a maioria das
pessoas e tornaria muito dificil a consecugdo do bem superior,
mais importante.”*", O mundo acompanhou a evolugdo do
processo de doenga do Papa Joao Paulo Il. O legado deste ho-
mem jamais ficara esquecido, pois ao publicar a Enciclica Evan-
gelium vitae (1995), apos ter afirmado a clara posi¢éo contra-
ria a eutandsia, afirma®: “Distinta da eutanasia é a decisao de
renunciar ao chamado ‘excesso terapéutico’, ou seja, a certas
intervengbes médicas ja inadequadas a situacao real do doente,
porque ndo proporcionais aos resultados que se poderiam es-
perar, ou ainda porque demasiado pesadas para ele e para sua
familia. Nessas situagcdes, quando a morte se anuncia iminente
e inevitavel, pode-se, em consciéncia, renunciar a tratamentos
que dariam somente um prolongamento precario e penoso da
vida sem, contudo, interromper os cuidados normais devidos
ao doente em casos semelhantes. E um facto que leva toda a
sociedade a refletir sobre o direito do homem em escolher, e ser
respeitado, na sua escolha de ndo sofrer com a morte, utilizan-
do-se tratamentos futeis e obstinagao terapéutica”.
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MEDICOS E A TERMINALIDADE DA VIDA

No Brasil, 0 Conselho Federal de Medicina (homdlogo da
Ordem dos Médicos em Portugal) vem promovendo ampla dis-
cussao sobre ética e o fim da vida. Abertas a sociedade e a
comunidade médica, foram promovidas consultas publicas so-
bre este enorme desafio e obtiveram-se algumas opinides de
extrema valia como('”:

“Acho maravilhoso poder optar pelo cancelamento do sofri-
mento. Tenho cancer de mama e estou em tratamento, mas de
forma alguma quero que minha vida seja prorrogada por meio
de fios e equipamentos”.

“Chega de tratar quem ¢é terminal apenas como algo que se
mantém vivo artificialmente (...), servindo apenas a necessidade
dos parentes e da sociedade de ndo assumirem a morte como
coisa natural e inescapavel”.

Sé&o abordadas questdes como tecnologia e sofrimento, as-
petos religiosos, o financiamento do processo de morrer e os
custos para o sistema de saude, aspetos juridicos, a evolugéo
da discussdo bioética, dentre outros. Porém, a grande contri-
buicdo para a sociedade foi ampliar o debate sobre o processo
de morrer com dignidade e o respeito pelo principio bioético da
autonomia, que culminou com a aprovacéo e publicacdo da re-
solucdo CFM n° 1.805/2006, que coloca como base o processo
do respeito pela vontade do paciente e o consentimento livre e
esclarecido(”.

“Art. 1° E permitido ao médico limitar ou suspender procedi-
mentos e tratamentos que prolonguem a vida do doente em fase
terminal, de enfermidade grave e incuravel, respeitada a vontade
da pessoa ou de seu representante legal”.

“Paragrafo primeiro: O médico tem a obrigagédo de escla-
recer ao doente ou a seu representante legal as modalidades
terapéuticas adequadas para cada situagao”.

A resolugdo deixa claro que ndo ha obrigagdo do médico em
prolongar a vida do paciente a qualquer custo, e que cabe a este
ou a seu representante legal decidir a respeito da continuagéo
do tratamento, contando com todas as informacdes disponiveis
sobre as alternativas terapéuticas. Dessa forma, consegue-se
preservar a autonomia individual e a dignidade do paciente, que
receberd os cuidados necessarios ao alivio de seu sofrimento.
E dada, inclusive, a opgéo de solicitar alta do hospital, podendo
morrer de maneira mais humana e digna, ao lado da sua fami-
lia®.

Esta resolucao foi suspensa por decisao liminar do juiz fede-
ral Roberto Demo, movida pelo Ministério Piblico Federal. E im-
portante frisar que o referido juiz, ao emitir a sua decisao, procu-
rou contextualizar o debate polémico e os anseios da sociedade
atual, e relatou: “Na verdade, trata-se de questao imensamente
debatida no mundo inteiro. Lembre-se, por exemplo, da reper-
cussao do filme espanhol “Mar Adentro” e do filme americano
“Menina de Ouro”. E o debate ndo vem de hoje, nem se limita a
alguns campos do conhecimento humano, como o Direito ou a
Medicina, pois sobre tal questéo ha inclusive manifestagdo da
Igreja, conforme a “Declaragéo sobre a Eutanasia” da Sagrada



Congregagdo para a Doutrina da Fé, de 1980, no sentido de
que “na iminéncia de uma morte inevitavel”, apesar dos meios
usados, € licito em consciéncia tomar a decisdo de renunciar a
tratamentos que dariam somente um prolongamento precario e
penoso da vida, sem, contudo, interromper os cuidados normais
devidos ao doente em casos semelhantes. “Por isso, 0 médico
ndo tem motivos para se angustiar, como se ndo tivesse presta-
do assisténcia a uma pessoa em perigo”. Mas apesar de todos
os argumentos aludidos e por acreditar haver conflitos com o
atual codigo penal brasileiro, “Dizer se existe ou nao conflito en-
tre a resolucdo e o Codigo Penal é questdo a ser enfrentada na
sentenca”('”. Sua Exceléncia deu provimento e deferiu a “Ante-
cipagdo de Tutela”, suspendendo a resolucao.

Entretanto, em alguns Estados do pais, como Sao Paulo, ci-
tado anteriormente, ha legislagdo que trata sobre os direitos dos
usuarios dos servigos de saude permitindo o direito de escolha
sobre tais situagdes. Como se V€, ela possui 0s mesmos prin-
cipios que regem a resolucao do CFM, principio da autonomia
e o direito de escolha, da informagéo e do consentimento. Tais
decisdes s6 vém corroborar a necessidade de manter um amplo
debate com a sociedade livre.("®

TERMINALIDADE DA VIDA E O PROCESSO LEGISLATIVO
NO BRASIL

O continente europeu foi 0 que mais avangou na discussao;
a eutanasia é hoje considerada pratica legal na Holanda e na
Bélgica. No Luxemburgo estd em vias de legalizacdo. Holanda
e Bélgica agiram em cadeia: a primeira legalizou a eutanasia
em abril de 2002 e a segunda em setembro do mesmo ano. Na
Suécia, € autorizada a assisténcia médica ao suicidio. Na Sui-
¢a, pais que tolera a eutanasia, um médico pode administrar
uma dose letal de um medicamento a um paciente terminal que
queira morrer, mas é ele préprio quem deve administra-la. Ja
na Alemanha e na Austria, a eutandsia passiva (o ato de desli-
gar os aparelhos que mantém alguém vivo, por exemplo) ndo
é ilegal, contanto que tenha o consentimento do paciente. A
Europa é o continente mais posicionado em relagé@o a eutana-
sia, mas é provavel que o Uruguai tenha sido o primeiro pais a
legislar sobre o assunto. O Codigo Penal uruguaio, que remete
a década de 1930, livra de penalizagédo todo aquele que prati-
car “homicidio piedoso”, desde que conte com “antecedentes
honraveis” e que pratique a agdo por piedade e mediante “rei-
teradas suplicas” da vitima.

O Brasil chegou a ter uma iniciativa parlamentar a favor da
eutanasia. Foi o PROJETO DE LEI 125/96, que pretendia libe-
ralizar a pratica em algumas situa¢des. Submetida a avaliacao
das comissdes parlamentares em 1996, a proposta ndo vingou.
Em 2005, foi apresentada uma proposta de lei que proibiria cla-
ramente a pratica no pais, definindo-a, assim como ao aborto,
como crime hediondo. Este projeto, de n° 5058, encontra-se ar-
quivado.

“Esta lei equipara a eutanasia ao crime de induzimento, ins-
tigacé@o ou auxilio a suicidio e considera sua pratica crime he-
diondo”. Em ambos os casos os legisladores justificam as suas
proposicoes da seguinte forma: por atentarem gravemente con-
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tra a inviolabilidade do direito a vida, tais crimes monstruosos e
hediondos estdo, por sua vez, a merecer um tratamento penal
mais severo a fim de se sancionar de modo mais adequado os
infratores e desestimular a sua pratica, isto no primeiro projeto
citado e “Ao garantir os direitos individuais fundamentais e in-
violdveis a todas as pessoas, a Constituicdo Federal cita, em pri-
meiro lugar, o direito a vida, e com toda a logica, posto que sem
esse direito, que é de todos o primeiro, nenhum sentido teria os
demais. E dever do Estado, portanto, garantir a todos, antes de
tudo, o direito a vida, obrigagdo que se impde mais ainda quan-
do os sujeitos do direito sdo indefesos, sem condicdes proprias
para reagirem. Os doentes e os idosos devem ser merecedores
de protecdo especial, dada a sua condigéo de fragilidade. No
entanto, ha quem defenda a pratica da eutandsia com relagéo
a estas pessoas desprotegidas. Além de ndo possuirem con-
dicbes de defesa, encontram-se psicologicamente fragilizadas
pela debilidade fisica ou pela doenga. Assim, é possivel a ado-
¢ao da eutanasia nessas pessoas que, levadas pelo sofrimento,
perdem o instinto inato de preservacao e sobrevivéncia, ficando
vulneraveis fisica e psicologicamente, em face do seu estado de
debilidade fisica e mental”.

Outro projeto de relevancia que trata do tema na Camara
Federal e que introduz no legislativo brasileiro uma discussao
baseada em principios humanisticos e bioéticos, utilizando todo
0 acervo da discussao estabelecida pelo Conselho Federal de
Medicina, ¢ o PROJETO DE LEI N° 3002/2008, que propde a
regulamentagdo da pratica da Ortotandsia no territorio brasilei-
ro'"s),

Em relacdo a Ortotanasia, esta ndo pode ser confundida
com a eutanasia: “Ortotanasia: suspensdo de tratamentos ex-
traordindrios, que tém por objetivo unicamente a manutengéo
artificial da vida de paciente terminal, com enfermidade grave e
incuravel”. Toda a justificativa do projeto é baseada nos estudos
realizados pela comunidade cientifica que trata do assunto de
modo racional e humanistico.

Todo o relacionamento entre 0 médico e o paciente deve
respeitar a autonomia do mesmo de forma clara e transparen-
te. Portanto, deve ser estabelecido que: “A solicitagdo deve ser
feita em formulério proprio, datado e assinado pelo paciente ou
seu representante legal na presenca de duas testemunhas. O
meédico tem o dever de: verificar a existéncia de doenga termi-
nal; assegurar que o paciente ou seu representante legal tome
uma decisdo plenamente informada”. O projeto apresenta como
fundamento principal a desisténcia: “aconselhar o paciente ou
seu representante legal sobre a importancia de sempre consi-
derar a possibilidade de desisténcia da solicitacdo, a qualquer

tempo, de qualquer maneira, sem necessidade de justificacao”
(18)

Dizem os legisladores na proposta da lei: “Torna-se impres-
cindivel, portanto, estabelecer limites razodveis para a interven-
¢ao humana no processo do morrer. O prolongamento indefini-
do da vida, ainda que possivel, nem sempre sera desejavel. E
factivel manter as fungdes vitais em funcionamento mesmo em
casos de precariedade extrema; por vezes, inclusive, no estado
vegetativo. Todavia, em muitos casos, esse sofrimento e essa
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agonia sdo desumanos e atentam contra a prdpria natureza do
ciclo da vida e da morte”.

Atualmente no Senado Federal, o tema ganha relevancia
quando avangam as discussdes em torno do PROJETO DE LEI
n°® 116/2.000, que exclui de ilicitude a ortotanasia (altera o Codi-
go Penal). Um dos objetivos da proposicao, que altera o Codigo
Penal, é legalizar o que ja ocorre na pratica, evitando implica-
¢des juridicas aos profissionais de saude.

De acordo com o relatério final do projeto “Nao constitui cri-
me deixar de manter a vida de alguém por meio artificial, se for
previamente atestada por dois médicos a morte como iminente
e inevitavel, e desde que haja consentimento do paciente, ou
em sua impossibilidade, de cdnjuge, companheiro, ascendente,
descendente ou irm&o” (19

AUTONOMIA, TESTAMENTO VITAL

A autonomia é uma categoria de liberdade, mas nem toda
a liberdade pode ser considerada autonomia®. O conceito de
autonomia esta, necessaria e obrigatoriamente, ligado ao exer-
cicio daquilo que Aristoteles chamou de atributo especifico do
homem - a racionalidade.

Os testamentos vitais sdo vistos como presungdo de morte
e com temor por grande parte da sociedade, mas sem ver o
momento em que a doenca terminal é um facto concreto. Sao
instrumentos éticos e legais onde se registram as vontades an-
tecipadas a manifestacao futura, indicando de maneira positiva
ou negativa a utilizagdo da obstinagéo terapéutica e/ou trata-
mentos considerados futeis que s6 aumentam o sofrimento e
negam o direito & morte digna. E preciso ter uma nova conscién-
cia para firmar o debate quanto ao direito de morrer. E funda-
mental ver que a vida de relagdo humana vem sofrendo intensa
transformacdo. Pergunta-se: Que tipo de qualidade de vida se
quer ter ao final da vida? Em especial, quando acometidos de
doenca terminal e incuravel®.

O testamento vital pode ser expresso de varias formas: “es-
critura publica em cartorio; declaracdo escrita em documento
particular, de preferéncia com firma reconhecida; declaracao
feita ao médico assistente, registrada no prontuario, com assi-
natura do paciente”. Deve-se manter em pauta este processo de
vida e morte, tendo toda sociedade a chance do debate, fazer
crescer o sentimento de que cada um possa ter a vontade res-
peitada quanto a sua propria morte, levando em conta todos os
fatores éticos, bioéticos, legais e morais que este tema envol-
vente possa criar em nosso meio®0.
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CONCLUSAO

No Brasil, ainda ha muito a fazer em relagdo a terminalida-
de da vida. Devem ser incentivados debates, com a sociedade
e com os profissionais da area da saude, sobre a finitude do
ser humano. E importante que se ensine aos estudantes e aos
médicos as limitagdes dos sistemas prognoésticos; como utiliza-
-los; o respeito pelas preferéncias individuais e pelas diferencas
culturais e religiosas dos enfermos e seus familiares e o estimulo
a participagéo dos familiares nas decisdes sobre a terminalidade
da vida. Torna-se vital que o médico reconheca a importancia
da necessidade da mudanca do enfoque terapéutico diante de
um enfermo portador de doenga em fase terminal, para o qual a
Organizagdo Mundial da Saude preconiza que sejam adotados
os cuidados paliativos, ou seja, uma abordagem voltada para a
qualidade de vida tanto dos pacientes quanto de seus familiares
frente a problemas associados a doencas que pdem em risco
a vida®".

O fundamental é respeitar a pessoa humana e estabelecer
intenso processo de discussdo. Agindo desta forma, podere-
mos vislumbrar o crescimento de uma sociedade mais justa e
igualitaria.
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Caso dermatoldgico

Sandrina Carvalho'; Susana Machado'; Marta Rios"; Manuela Selores’

Menino de cinco anos, sem antecedentes médicos de re- Qual o seu diagnostico?
levo, é enviado a consulta de dermatologia por uma mancha
escura assintomatica do pé direito com cinco dias de evolugao. Tinea nigrea
Ao exame objectivo, observava-se uma macula de coloracéo Tatuagem acidental
preta-acastanhada com cerca de 2 cm na face plantar do halux Nevo melanocitico atipico
direito (Figura 1). Talon noir de localizagéo atipica
Melanoma

Figura 1

' S. Dermatologia, CH Porto. 4099-001 Porto, Portugal.
carvalhosandrine@gmail.com; susanamimachado@gmail.com;
dermat@sapo.pt

' S. Pediatria, CH Porto. 4099-001 Porto, Portugal.
martarios@gmail.com
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DIAGNOSTICO
Talon noir de localizacéo atipica

COMENTARIOS

O talon noir (traduzido do francés, calcanhar preto) é uma le-
sdo cutanea benigna assintomatica de etiologia pds-traumatica
tipicamente observada em jovens atletas. E frequentemente re-
sultante de uma fricgdo repetida sobre os calcanhares em des-
portos, tal como o basquetebol ou o futebol.

Clinicamente é caracterizado por maculas de coloracao pre-
ta-acastanhada na regido posterior ou pdstero-lateral do calca-
nhar. No entanto, qualquer localizacdo acral pode ser envolvida
para além do calcanhar, estando descritos casos de localizacao
atipica, tal como o talon noir de localizagéo palmar visualizada
em tenistas ou jogadores de golfe.

O principal diagnostico diferencial € o melanoma acral. No
entanto a historia clinica do aparecimento subito de uma man-
cha escura no pé de um jovem é mais sugestiva de talon noir.
Em casos de duvida diagnostica, a dermatoscopia e a cureta-
gem sao ferramentas Uteis, sendo que a curetagem da camada
superficial do estrato corneo revela o pontuado hemorragico
pos-traumatico caracteristico do talon noir. Nenhum tratamento
€ necessario, pois as lesdes tendem a resolverem espontanea-
mente.

Palavras-chave: Desporto, pediatria, talon noir.

ABSTRACT

The talon noir is a post-traumatic purpuric dermatosis of
acral localization, histologically characterized by the presence of
blood within the stratum corneum. It is often observed in young
athletes as macules of black-brown coloration on both heels. In
cases of diagnostic uncertainty, curettage and dermoscopy are
useful tools. No treatment is necessary because the lesions tend
to resolve spontaneously. We describe the case of a five-year-
-old boy with an atypical talon noir.

Key-words: Pediatrics, sports, talon noir.
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Caso estomatoldgico

José M. S. Amorim’

Crianca do sexo feminino com oito anos de idade que foi Ao exame objetivo apresenta:
enviada a nossa consulta ha dois meses, devido ao aparecimen- - multiplas formagdes vegetantes, tipo couve flor, na ponta
to de multiplas lesdes vegetantes, acompanhadas de edema e da lingua com rubor intenso e edema;
rubor ao nivel da face dorsal e da ponta da lingua . Estava medi- - sem dor;
cada com “Celestone” desde ha dois dias, apds observacdo na - sem fatores traumaticos;
urgéncia pediatrica. - orofaringe sem alteracdes;

Foi decidido manter a terapia. - sem lesdes cutaneas.

Na reavaliagdo efetuada uma semana depois, as lesoes ti-
nham desaparecido completamente apresentando a lingua as- Face ao descrito:
peto e volume normais.

Ha trés semanas apresenta nova crise com menos vesiculas Qual o seu diagndstico?
mas com rubor intenso da ponta da lingua e edema (Figura 1). Qual a sua atitude?

Antecedentes pessoais irrelevantes.

Figura 1

' S. Estomatologia e de Cirurgia Maxilofacial, Unidade Pediatrica, CH Porto.
4099-001 Porto, Portugal
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COMENTARIOS

No caso apresentado foi colocada a hipotese de se tratar de
um Papiloma escamoso.

Os papilomas sdo neoplasias epiteliais benignas muitas ve-
zes acompanhadas de infecgéo pelo HPV. Manifestam-se como
lesGes vegetantes, com superficie tipo couve-flor e geralmente
sdo0 assintomaticos.

Séo de pequenas dimensbes, podendo ser encontradas em
qualquer localizagdo da mucosa oral, mas com maior incidéncia
no palato duro e palato mole.

Geralmente sdo lesdes isoladas, mas podem aparecer na
forma de lesdes multiplas.

O diagndstico faz-se por exame histoldgico: ocorre prolife-
racdo acentuada do epitélio, com proje¢des acima da superficie
da mucosa e a superficie do epitélio é hiperqueratosica, obser-
vando-se com frequéncia inclusdes vinicas de HPV.

O tratamento consiste na exérese das lesdes, e raramente
recidiva.

ABSTRACT

A female child eight-years aged presented with multiple ve-
getating lesions, accompanied by swelling and redness at the
level of the dorsal face and tongue tip. Physical examination
showed: multiple vegetative formations, like cauliflower, on the
tip of the tongue with intense redness and swelling.

Papillomas are benign epithelial neoplasms often accom-
panied by HPV infection. The diagnosis is made by histological
examination, after surgical removal of the lesions, and rarely re-
lapses.

Key-words: Benign epithelial neoplasms, histological exa-
mination, HPV infection, papilomas, surgical removal.
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INSTRUGOES A0S AUTORES

A Revista NASCER E CRESCER dirige-se a todos os profissionais de
satde com interesse na area da Saude Materno Fetal e Neonatal e publi-
ca artigos cientificos relacionados com a Pediatria, Pediatria Baseada na
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portugués, espanhol, inglés ou francés. Os Editoriais, os artigos de Home-
nagem e artigos de ambito cultural sdo publicados a pedido da Direc¢éo
da Revista. A revista publica artigos originais de investigacao, artigos de
revisdo, casos clinicos e artigos de opinido.

Os artigos propostos ndo podem ter sido objecto de qualquer outro
tipo de publicacéo. As opinides expressas sdo da inteira responsabilidade
dos autores. Os artigos publicados ficardo de inteira propriedade da Re-
vista e ndo poderdo ser reproduzidos, no todo ou em parte, sem prévia
autorizagao dos editores.

MANUSCRITO
Os trabalhos devem ser enderegados ao Diretor da revista para o se-
guinte endereco eletronico

nascerecrescer@chporto.min-saude.pt

como documento anexo em qualquer versao actual de Microsoft Word,
acompanhados da declaragéo de autoria.

Os artigos estdo sujeitos a um processo de revisao e cabe ao Editor
a responsabilidade de os: a) aceitar sem modificagdes, b) aceitar apos
alteragdes propostas, ou c) rejeitar, com base no parecer de pelo menos
dois revisores que os analisardo de forma anénima. Os pareceres serdo
sempre comunicados aos autores.

CONSENTIMENTO INFORMADO E APROVAGAO PELA COMISSAO DE
ETICA

E da responsabilidade dos autores garantir que sdo respeitados os
principios éticos e deontoldgicos, bem como, a legislacéo e as normas
aplicaveis, conforme recomendado na Declaracdo de Helsinquia.

Nos estudos experimentais, é obrigatério que os autores mencionem
a existéncia e aplicagdo de consentimento informado dos participantes,
assim como a aprovacéo do protocolo pela Comissdo de Etica.

E obrigatdria declaracéo de conflito de interesses ou financiamento.

NORMAS DE PUBLICAGAQ

A Revista Nascer e Crescer subscreve 0s requisitos para apresen-
tacdo de manuscritos a revistas biomédicas elaboradas pela Comisséo
Internacional de Editores de Revistas Médicas (Uniform Requirements
for Manuscripts submitted to biomedical journals. http://www.icmije.
org. Updated July 2011).

0 trabalho deve ser apresentado na seguinte ordem: 1 — Titulo em
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TITULOS E AUTORES

— 0 titulo deve ser o mais conciso e explicito possivel, escrito na pri-
meira pagina, em portugués e em inglés, ndo mencionando a identificagdo
da instituicéo onde decorreu o estudo.

—Aindicagéo dos autores deve ser feita pelo nome clinico ou com a(s)
inicial(ais) do(s) primeiro(s) nome(s), seguida do apelido e devem constar
as afiliagbes profissionais.

— Os contactos de todos os autores devem incluir endereco postal,
endereco eletronico e telefone.

RESUMO E PALAVRAS-CHAVE

— 0 resumo devera ser redigido na lingua utilizada no texto e sempre
em inglés, devendo evitar-se abreviaturas.

— Nos artigos originais devera compreender no maximo 250 palavras
e ser elaborado segundo o seguinte formato: Introdug&o, Objectivos, Ma-
terial e Métodos, Resultados e Conclusoes.

— Nos artigos de revisao devera compreender no maximo 250 pala-
vras e ser estruturado da seguinte forma: Introdugao, Objectivos, Desen-
volvimento e Conclusdes.

— Nos casos clinicos, ndo deve exceder 150 palavras e deve ser estru-
turado em Introdugéo, Caso Clinico e Discussao/Conclusoes.

— Abaixo do resumo devera constar uma lista de trés a dez palavras-
-chave, em Portugués e Inglés, por ordem alfabética, que servirdo de base
a indexacéo do artigo. Os termos devem estar em concordancia com o
Medical Subject Headings (MeSH).

TEXTO

— 0 texto podera ser apresentado em portugués, inglés, francés ou
espanhol.

— Os artigos originais de investigagdo devem ser elaborados com a
seguinte organizacdo: Introdugdo; Material e Métodos; Resultados; Dis-
cussao e Conclusoes.

— Os artigos de revisao devem obedecer a seguinte estrutura: Introdu-
¢ao, Objectivos, Desenvolvimento e Conclusoes.

— 0s casos clinicos devem ser exemplares, devidamente estudados e
discutidos e conter uma breve introdugéo, a descri¢éo do(s) caso(s) e uma
discussdo sucinta que incluird uma conclusao sumaria.

— As abreviaturas utilizadas devem ser objecto de especificagéo.
Quando necessaria a sua utilizagdo, devem ser definidas na primeira
vez que sdo mencionadas no texto. Quando usadas mais do que seis,
recomenda-se a inclusdo de um quadro onde todas serdo especificadas.
Néo se aceitam abreviaturas nos titulos dos trabalhos.

— Os parametros ou valores medidos devem ser expressos em unida-
des internacionais (Sl units, The Sl for the Health Professions, WHO, 1977),
utilizando para tal as respectivas abreviaturas adoptadas em Portugal.

— Os nimeros de 1 a 10 devem ser escritos por extenso, excepto quan-
do tém decimais ou se usam para unidades de medida. Nimeros superiores
a 10 séo escritos em algarismos drabes, excepto se no inicio da frase.

— Relativamente aos resultados, a informagao ndo deverd ser referida
em duplicado no texto e nos quadros / tabelas, bastando salientar no texto
0S principais citados na figura.

REFERENCIAS BIBLIOGRAFICAS

— As referéncias devem ser classificadas e numeradas por ordem de
entrada no texto, com algarismos drabes, formatados sobrescritos.

— Referéncias sequenciais devem ser feitas indicando apenas a pri-
meira e a ultima, unidas por hifen (ex.: 7). Serdo no maximo 40 para
artigos originais, 15 para casos clinicos e 80 para artigos de revisao.

— Os autores devem verificar se todas as referéncias estao conformes
aos Uniform Requirements for Manuscript submitted to biomedical
Jjournals (www.nlm.nih.gov/bsd/uniform_requirements.html) e se utilizam



os nomes abreviados das publicacées adoptadas pelo index Medicus. Os
autores devem consultar a pagina NLM’s Citing Medicine relativamente as
recomendagdes de formato para os vérios tipos de referéncia. Sequem-se
alguns exemplos:

a) Revista médica: listar os primeiros seis autores, seguidos de et al
(em italico) se ultrapassar 6, titulo do artigo, nome da revista, ano,
volume e pdginas. Ex.: Haque KN, Zaidi MH, Haque SK, Bahakim H,
el-Hazmi M, el-Swailam M, et al. Intravenous Immunoglobulin for
prevention of sepsis in preterm and low birth weight infants. Pediatr
Infect Dis 1986; 5: 622-65.

b) Capitulo em livro: autor(es), titulo do capitulo, nome(s) do(s) Editor(es),
titulo do livro, nimero da edico, cidade e nome da casa editora, ano
de publicacéo, primeira e Ultima paginas do capitulo. Ex.: Phillips SJ,
Whisnant JP. Hypertension and stroke. In: Laragh JH, Brenner BM,
editors. Hypertension: pathophysiology, diagnosis, and management.
2nd ed. New York: Raven Press; 1995. p. 465-78.

c) Livro: autor(es), titulo do livro, nimero da edicdo, cidade e nome da
casa editora, ano de publicagdo e nimero de pagina. Ex.: Jenkins
PF. Making sense of the chest x-ray: a hands-on guide. 2. London:
Taylor & Francis; 2013. p. 120.

d) Referéncia electronica: artigo de revista em formato electrénico.
Ex.: Jeha G, Kirkland J. Etiology of hypocalcemia in infants and chil-
dren. Janeiro, 2010. (Acedido em 8 de Maio de 2013). Disponivel
em: http://www.uptodate.com.

FIGURAS E QUADROS

— Todas as ilustragbes deverdo ser apresentadas em formato digital
de boa qualidade.

— Cada quadro e figura devera ser numerado sequencialmente, em
numeragdo arabe, por ordem de referéncia no texto, ser apresentado em
pagina individual e acompanhado de titulo e legenda explicativa quando
necessario.
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—Todas as abreviaturas ou simbolos necessitam de legenda.

— Se a figura ou quadro € copia de uma publicagdo ou modificada,
deve ser mencionada a sua origem e autorizagdo para a sua utilizacao
quando necessario.

— Fotografias ou exames complementares de doentes deverao impe-
dir a sua identificagdo devendo ser acompanhadas pela autorizacéo para
a sua publicagao dada pelo doente ou seu responsavel legal.

— 0 total de figuras e quadros ndo deve ultrapassar os oito para 0s
artigos originais e cinco para 0s casos clinicos. As figuras ou quadros
coloridos, ou 0s que ultrapassam os nimeros atras referidos, serdo publi-
cados a expensas dos autores.
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As provas tipogrdficas serdo enviadas aos autores em formato elec-
tronico, contendo a indicagéo do prazo de revisdo em fungéo das necessi-
dades de publicacéo da Revista.

0 néo respeito do prazo desobriga a aceitagéo da revisao dos autores,
sendo a mesma efectuada exclusivamente pelos servigos da Revista.
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bibliograficas.
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INSTRUCTIONS FOR AUTHORS

The Journal NASCER E CRESCER is addressed to all professionals
of health with interest in the area of Maternal, Fetal and Child/Adolescent
Health and publishes scientific articles related with Paediatrics, Evidence
Based Paediatrics , Mental Health, Bioethics and Health Care Management.
The journal accepts manuscripts from all countries of Portuguese language,
as well as other countries written in Portuguese, English and Spanish.

The Editorials, the articles of Homage and articles of cultural scope
are published under request of the Direction of the journal. The Journal
publishes original articles, review articles, case reports and opinion articles.

The articles submitted must not have been published previously in
any form. The opinions therein are the full responsibility of the authors.
Published articles will remain the property of the Journal and may not be
reproduced, in full or in part, without the prior consent of the editors.

MANUSCRIPT

Manuscripts for publication should be addressed to the editor of the
journal: NASCER E CRESCER, Revista de Pediatria do Centro Hospitalar do
Porto to

nascerecrescer@chporto.min-saude.pt

Manuscripts should be saved in Word and must be accompanied by
the declaration of authorship by all authors.

Submitted articles should follow the instructions below, and are subject
to an editorial screening process based on the opinion of at least two
anonymous reviewers. Articles may be: a) accepted with no modifications,
b) accepted with corrections or modifications, c) or rejected. This is based
opinion of at least two reviewers who review anonymously. Authors will
always be informed of the reasons for rejection and of the comments of
the experts.

INFORMED CONSENT AND APPROVAL BY THE ETHICS COMMITTEE

It is responsibility of the authors to guarantee the respect of the ethical
and deontological principles, as well as legislation and norms applicable,
as recommended by the Helsinki Declaration.

In research studies it is mandatory to have the written consent of the
patient and the approval of the Ethics Committee, statement of conflict of
interest and financial support.

MANUSCRIPT PREPARATION

Nascer e Crescer complies with the recommendations of the
International Committee of Medical Journal Editors (ICMJE) (Uniform
requirements for manuscripts submitted to biomedical journals.
http://www.icmje.org. Updated July 2011).

All the components of the paper, including images must be submitted
in electronic form. The papers must be presented as following: 1 - Title
in Portuguese and English; 2 - Authors; 3 - Abstract in Portuguese and
English and keywords; 4 - Text; 5 - References; 6 - Figures; 7 - Tables;
8 - Legends; 9 — Acknowledgements and clarifications.

Pages should be numbered according the above sequence.

If a second version of the paper is submitted, this should also be sent
in electronic format.

TITLE AND AUTHORS

- The title should be concise and revealing, written on the first page, in
Portuguese and English, not mentioning the identification of the institution
where the study was held.
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- The indication of the authors should be made by the clinical name (s)
or with initial (s) (s) first (s) name (s), followed by the surname and should
include professional affiliations.

- At the end of the page must include: organizations, departments or
hospital services of the author(s); the name of the Institutions where the
study was performed; the contact details of all authors (postal address,
electronic address and telephone).

ABSTRACT AND KEYWORDS

- The abstract should be written in the same language of the text and
always in Portuguese and English. Do not use abbreviations.

- Original articles should contain no more than 250 words and the
abstract should consist of labelled Background, Material and Methods,
Results and Conclusions.

- Review articles should contain no more than 250 words and must be
structured: Introduction, Objectives, Development and Conclusions.

- Case Reports should contain no more than 150 words and
the abstract should consist of labelled Introduction, Case report and
Discussion/Conclusions.

- Each abstract should be followed by the proposed keywords in
Portuguese and English in alphabetical order, minimum of three and
maximum of ten, as a basis for indexing Article. Use terms from the
Medical Subject Headings from Index Medicus (MeSH).

TEXT

- The text may be written in Portuguese, English, French or Spanish.

- The original articles should contain the following sections:
Introduction; Material and Methods; Results; Discussion and Conclusions.

- The structure of review articles should include: Introduction;
Objectives, Development and Conclusions.

- The case reports should be unique cases duly studied and discussed.
They should contain: a brief Introduction, Case description and a succinct
discussion including a summary conclusion.

- Any abbreviation used should be spelled out the first time they are
used. When used more than six, it is recommended to include a table where
all be specified. Abbreviations are not accepted in the titles of papers.

- Parameters or values measured should be expressed in international
(SI units, The SI for the Health Professions, WHO, 1977), using the
corresponding abbreviations adopted in Portugal.

- Numbers 1 to 10 should be written in full, except in the case of
decimals or units of measurements. Numbers above 10 are written as
figures except at the beginning of a sentence.

- With regard to the results, the information should not be referred to
in duplicate in the text and tables / charts, being enough emphasize the
text cited in the main figure.

REFERENCES

- References should be noted in the text with subscript Arabic
numbers, in order from the first citation.

- Referéncias sequenciais devem ser feitas indicando apenas a
primeira e a ultima, unidas por hifen (ex.: 7). They should be limited to 40
for original papers, 15 to case reports and 80 to review articles.

- The journal complies with the reference style in the Uniform
Requirements for Manuscripts Submitted to Biomedical Journals
(www.nIm.nih.gov/bsd/uniform_requirements.html). Abbreviate journal
titles according to the List of Journals Indexed in Index Medicus. Authors
should consult NLM’s Citing Medicine for information on its recommended
formats for a variety of reference types. Examples:

a) Journal: list the first six authors followed by et al to surpass 6, title

of the article, name of the journal, year, volume, pages. Ex: Haque
KN, Zaidi MH, Haque SK, Bahakim H, el-Hazmi M, el-Swailam M, et



al. Intravenous Immunoglobulin for prevention of sepsis in preterm
and low birth weight infants. Pediatr Infect Dis 1986; 5: 622-65.

b) Chapters of books: author(s), title of the chapter or contribution,
name and initials of the editors, title of book preceded by ‘In’,
number of edition, city and name of publisher, year of publication,
first and last page of the chapter. Ex: Phillips SJ, Whisnant JP.
Hypertension and stroke. In: Laragh JH, Brenner BM, editors.
Hypertension: pathophysiology, diagnosis, and management. 2nd
ed. New York: Raven Press; 1995. p. 465-78.

¢) Book: author(s), title of book, number of edition, city and name of
publisher, year of publication, page. Ex: Jenkins PF. Making sense
of the chest x-ray: a hands-on guide. 2. London: Taylor & Francis;
2013. p. 120.

d) Online reference: Journal article on the Internet: Ex.: Jeha G, Kirkland
J. Etiology of hypocalcemia in infants and children. January, 2010.
(Accessed 8 May 2013). Available at: http://www.uptodate.com.

TABLES AND FIGURES

- All illustrations should be in digital format of high quality.

- Each table and figure should be numbered in sequence, by Arabic
numerals, in the order in which they are referenced in the text. They should
each have their own page and bear an explanatory title and caption when
necessary.

- All abbreviations and symbols need a caption.

- If the illustration has appeared in or has been adapted from
copyrighted material, include full credit to the original source in the legend
and provide an authorization if necessary.

- Any patient photograph or complementary exam should have
patients’ identities obscured and publication should have been authorized
by the patient or legal guardian.
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- The total number of figures or tables must not exceed eight for
original articles and five for case reports. Figures or tables in colour, or
those in excess of the specified numbers, will be published at the authors’
expense in the paper version.

ACKNOWLEDGMENTS AND CLARIFICATIONS

The acknowledgments and the conflict of interests must be published
at the last page.

All authors are required to disclose all potential conflicts of interest.

All financial and material support for the research and the work
should be clearly and completely identified in an Acknowledgment section
of the manuscript.

MODIFICATIONS AND REVISIONS

If the paper is accepted subject to modifications, these must be
submitted within fifteen days of notification.

Proof copies will be sent to the authors in electronic form together
with an indication of the time limit for revisions, which will depend on the
Journal’s publishing schedule.

Failure to comply with this deadline will mean that the authors’
revisions may not be accepted, any further revisions being carried out by
the Journal’s staff.

LETTERS TO THE EDITOR

Letters to the Editor should be a comment to scientific manuscript or
a small note about an important new clinical practice. A letter should not
exceed 500 words and have a maximum of 5 references.
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