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RESUMO

O critério de Porto1 esta alinhado com a apresentacao do ESPGHAN, pois ambas as fontes
chamam a atengao sobre o cuidado que se deve ter ao fazer diagndstico da Doencga Inflamatéria
Intestinal (DIl) em criangas e adolescentes, mas principalmente em menores de 6 anos, no sentido
de se afastar a possibilidade de imunodeficiéncias primarias e de doengas monogenéticas.

A apresentacdao do ESPGHAN reforca que é muito importante a forma de comunicacdo do
diagnéstico para familiares e pacientes com DIl pediatrica. O profissional deve, se possivel, ter
um time especializado em DIl pediatrica, com pediatra, gastropediatra, enfermeira, nutricionista,
psicologa,etc.

A DIl tem se tornado um diagnéstico crescente em criangas de todas as idades. Esta condi¢ao tem
quadro clinico particular na infancia, comparado com os adultos. Realizar o diagndstico precoce
é fundamental para se evitar um impacto adicional sobre o estado nutricional, desenvolvimento
pondoestatural e pubertario.

Também requer atencdo as consequéncias da DIl sobre o aspecto psicossocial da crianca e
do adolescente, pois € comum a ruptura escolar e atividades sociais, especialmente naqueles
pacientes com a doenca instavel ou grave, sendo necessario a intervengao psicoldgica.

Palavras chaves: doenca inflamatoria intestinal, diagndstico, diagnésticos diferenciais

ABSTRACT

The criteria of Porto1 is aligned with the presentation of ESPGHAN because both sources draw
attention to the care that must be taken to make the diagnosis of Inflammatory Bowel Disease (IBD)
in children and adolescents, but especially in children under 6 years old in order to exclude the
possibility of primary immunodeficiencies and monogenic diseases.

The presentation of ESPGHAN reinforces that is very important the way how we introduce the
diagnosis to the family and pediatric patients with IBD. Professionals should, if possible, have a
team specialized in pediatric IBD, a pediatrician, pediatric gastroenterologist, nurse, nutritionist,
psychologist, etc.

IBD has become an increasingly diagnosed in children of all ages. This condition has a particular
clinical picture in children compared with adults. Perform early diagnosis is crucial to avoid an
additional impact on the nutritional status, pondoestatural and pubertal development.

It also requires attention to the consequences of IBD on the psychosocial aspect of children and
adolescents, it is common to break school and social activities, especially in those patients with
unstable or severe disease, requiring psychological intervention.
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INTRODUGAO

A doenga inflamatdria intestinal (DII) pediatrica
foi discutida recentemente no 49th ESPGHAN
(European Society Pediatric Gastroenterology,
Hepatology and Nutrition) em Atenas, no curso de
pos-graduacgao assim como durante o congresso.

Em virtude da importdncia do tema na
pediatria, este artigo tem como finalidade popularizar
os sinais e sintomas de apresentacao da doenca e
as ferramentas do diagnostico.

A doenga inflamatéria intestinal (DIl) compre-
ende a doencga de Crohn (DC) e a retocolite ulcerativa
(RCU) e pode ser diagnosticada na infancia e na
adolescéncia em 25% dos casos. Cerca de 15% dos
diagnésticos de DIl permanecem como colite nao
definida (CND) por algum tempo na evolugédo da
doenca’.

Estes pacientes inicialmente s&do atendidos
pelo Pediatra Geral, exigindo o reconhecimento
da suspeita diagnéstica da DIl na crianca € no
adolescente para néo retardar o diagndstico final e
a avaliacdo em conjunto com o Gastroenterologista
Pediatrico.

Metodologia

Apresentacdo do tema através dos dados
apresentados no 49 th ESPGHAN e a comparacao
com os trabalhos mais recentes da literatura,
principalmente os critérios de Porto revisado para o
diagndstico da DIl pediatrica.

Desenvolvimento

As apresentacbes do ESPGHAN sobre o
diagndstico da DIl pediatrica reforcaram que a
construgdo do raciocinio diagnostico deve seguir os
critérios de Porto revisado em 20141. Os critérios
de Porto atualizados definem duas categorias de
retocolite ulcerativa (RCU tipica e atipica) e destacam
que as formas atipicas da RCU devem ser tratadas
como RCU. Além disso, uma nova abordagem para
o diagnostico de DIl ndo classificada foi proposta
baseada em multiplos critérios".

O critério de Porto' esta alinhado com a
apresentacdo do ESPGHAN, pois ambas as fon-
tes chamam a atencdo sobre o cuidado que se
deve ter ao fazer diagnéstico da DIl em criangas e
adolescentes, mas principalmente em menores de
6 anos, no sentido de se afastar a possibilidade de
imunodeficiéncias primarias e de doencas mono-
genéticas.

O diagnostico da DIl pediatrica, seguindo este
critério revisado, incluem todos os seguintes passos:
histéria clinica, exame fisico, testes laboratoriais
(sangue e coprocultura, incluindo os agentes
Campylobacter ssp, C.difficile e calprotectina fe-
al), endoscopia digestiva alta e ileocolonoscopia
com bidpsias seriadas e um exame de imagem do
intestino delgado.

A histdéria e exame fisico devem ser deta-
lhadas para identificar a extratificagdo de risco e
os diagnosticos diferenciais da DIl pediatrica. Os
principais pontos a serem observados nesta fase do
diagnéstico , segundo o curso de pos-graduacao do
ESPHGAN séo:

» Atencdo com os sintomas iniciais e sua duracao,
com importdncia da exclusdo de infecgdes
gastroininal especificas (parasitarias, bacterianas
e virais)

» Presenga de manifestagdes extra-gastrointestinal

» Calculo dos percentis do peso, estatura, indice
de massa corporal (IMC) ao diagndstico e
comparacéo com dados pregressos

* Presenga de outras doengas crbnicas, como
alergias, infecgdes

* Antecedentes de  malignizagdo ou de
transplante, caracterizando a DIl pdés transplante,
principalmente hepatico, denominado de “DIl de
novo”

* Uso de drogas de risco para “Dll-like”, exemplo:
sirulimus

 Infecgdes prévias, risco de tuberculose (contato
com Tbc, presencga da marca da vacina BCG, Tbc
latente)

« Estado vacinal

 Historia familiar de consanguinidade, DIl, doencgas
autoimunes, imunodeficiéncia

» Sinais de alarme para doengas monogenéticas e
de imunodeficiéncias.

As manifestagbes clinicas da RCU séo
decorrentes de processo inflamatério continuo na
mucosa do reto, podendo atingir o colon esquerdo
ou toda a extensdo do colon (pancolite), situagao
comum na populagdo pediatrica. Em geral as
manifestagdes sao insidiosas, caracterizadas por
diarreia, com sangue e/ou muco, urgéncia para
evacuar, tenesmo, anemia e, algumas vezes, per-
da de peso. Os pacientes com manifestacbes ful-
minantes apresentam distensdo e dor abdominal,
diarreia sanguinolenta e febre, podendo culminar em
quadro extremo de megacolon toxico e perfuragao
intestinal2.
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As manifestagbes clinicas da DC também
dependemdo local acometido ou seja, se estalimitada
no trato gastrintestinal superior, no intestino delgado
ou no colon, neste ultimo caso simulando a RCU.
O maior destaque entre as manifestacdes clinicas é
a presenca da dor abdominal associada a sinais de
alarme como: febre, déficit de crescimento, atraso
pubertario, perda de peso, palidez e acometimento
perianal (fistulas, fissuras e abscessos). As vezes,
0 quadro inicia-se agudamente com sintomas de
abdome agudo inflamatério, simulando apendicite
aguda. Os pacientes com DC ileal apresentam inicio
da doenga mais insidioso. Ao longo da evolugao,
poderao ocorrer complicagdes como subestenoses
de alcas intestinais, manifestadas com sintomas de
suboclusdo intestinal ou fistulas entero-entéricas,
enterocutaneas, perianais ou para 6rgaos adjacentes
como bexiga e genital'? .

As medidas antropométricas incluindo peso,
estatura e indice de massa corporal podem estar
comprometidas ao diagndstico® e na evolugdo da
doencga* e devem ser avaliadas no inicio e no retorno
ambulatorial do paciente.

O retardo da puberdade e a diminuigdo da
estatura final do adulto pode ocorrer quando a doenga
incide na adolescéncia e ha atraso no diagndstico da
DII®.

A tabela 1 resume as principais diferengas
clinicas entre a DC e a RCU.

No entanto, devemos estar atentos pois os
sintomas iniciais podem ser atipicos, em ambas as
condigbes, com manifestagdes extra-gastrointestinal,
no inicio da doenca ou durante a sua evolugao’.

Manifestag¢oes Clinicas Extraintestinais

Apesar do seu nome, a DIl ndo é limitada ao
intestino e cerca de 30% dos pacientes desenvolverao
uma manifestagcéo extra-gastrointestinal precedente
ou na evolucao da doenca’.

A Tabela 2 resume as principais manifestagbes
extraintestinais na DIl na crianga e no adolescente.

Abordagem Diagnéstica
Exame fisico

Os dados pregressos da estatura e do peso
sdo essenciais para a deteccdo de desaceleragao
da velocidade do crescimento e perda de peso; além
disso, deve-se observar se ha presencga de atraso do
desenvolvimento pubertario, por meio da escala de
Tanner®.

Examina-se a coloragdo das mucosas
para detectar a presenga de palidez (anemia),
baqueteamento dos dedos e unhas em vidro de
relégio (presente em doengas cronicas). O exame da
cavidade oral pode mostrar ulceras aftosas, queilite
angular e lingua com diminui¢cao das papilas (déficits
de ferro, vitamina B12, acido fdlico, zinco, entre
outros). Devem ser registradas alteragdes da pele
(vitiligo, eritema nodoso ou pioderma gangrenoso).

O exame do abdome pode mostrar a parede
tensa, dolorosa e a presenga de massa (sugestiva
de infiltragdo ileocecal ou abscesso). A avaliagao
das articulagdes podera encontrar sinais de dor
lombar, artrite ou de sacroileite. A regido anal deve
ser inspecionada para detecgéao de fissuras, fistulas
e abscessos perianais, mais comuns na DC'2,

Exames laboratoriais

Os exames de fezes devem incluir: copro-
parasitolégico, coprocultura e testes para toxina A
e B do Clostridium difficile, para exclusao de outras
causas de colite™ 2.

Os exames de sangue iniciais devem
incluir hemograma completo, pelo menos 2
marcadores inflamatérios (proteina C reativa e
hemossedimentagdo), albumina, transaminases e
gama-glutamil transpeptidase. A calprotectina fecal
€ superior a qualquer marcador sanguineo para a
deteccao de inflamacgao intestinal.

E importante também avaliar:

» Teste doderivado proteico purificado de tuberculina
(PPD, purified protein derivative of tuberculin) para
afastar tuberculose

* Avaliagdo imunolégica geral para afastar a
presenga de imunodeficiéncias primarias

* Sorologia para sindrome da imunodeficiéncia
adquirida (SIDA)

De acordo com um estudo de metanalise,
a calprotectina fecal pode ser utilizada como
biomarcador nao invasivo da DIl pediatrica para
selecdo de pacientes para ileocolonoscopia, com
elevada sensibilidade e especificidade para o
diagnostico de DII°. Outra aplicagdo deste método
foi na diferenciagao entre doenga funcional e DII'.

Lembrar que resultados normais dos testes
laboratoriais ndao excluem o diagnosticos de DIl
pediatrica em aproximadamente 10-20% das cri-
ancgas com DII™,
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Caso persista a suspeita diagnostica de DI,
mesmo com os exames de triagem normal, deve-se
continuar a investigagao, solicitando-se endoscopia
digestiva alta e baixa com biépsias seriadas e a
avaliagao radiolodgica do intestino delgado.

Os resultados dos marcadores sorolégicos
para DIl sdo geralmente negativos (ASCA, p ANCA),
mas quando positivo pode auxiliar os casos de DIl
nao classificada na diferenciagdo em DC ou RCU™,

Endoscopia e Histologia

Aendoscopiadigestiva alta e aileocolonoscopia
acompanhada de bidpsia seriada dos diferentes
segmentos do trato digestorio (pelo menos 2
amostras em cada segmento) sdo os exames
considerado padrdo-ouro para o diagndéstico de
DIl, e exclui definitivamente outras etiologias virais,
bacterianas e fungicas.

De acordo com a apresentagdo da ESPGHAN
a vantagem ao diagnéstico de acesso a multiplas
bidpsias através da esofagogastro-duodenoscopia
em pacientes com investigagcdo diagnostica (ileo-
colonoscopia e imagem do intestino delgado) é de
cerca de 7.5% na DC pediatrica.

As caracteristicas da ileocolonoscopia e
microscopia da RCU pediatrica tipica e da atipica
foram revisadas nos critérios de Porto recentemente
e estdo resumidos na Tabelas 3 e 4. As caracteristicas
da ileocolonoscopia e microscopia da DC pediatrica
estdo resumidas nas Tabelas 5 e 6. As caracteristicas
da ileocolonoscopia e microscopia da Colite nao
determinada estao resumidas na Tabela 7.

Radiologia

O método de imagem para avaliagdo do
intestino delgado é muito importante para avaliar a
extensdo da doenga, a gravidade, diferenciar a DC
da RCU, e identificar as complicagdes como fistulas,
abscessos e estenoses intestinal. A tendéncia atual
€ substituir o transito intestinal pela Enterografia com
Tomografia Computadorizada (ETC) ou Enterografia
com Ressonancia Magnética (ERM). As vantagens
da ERM sé&o a superior resolugado do contraste e a
falta de irradiagao ionizante, embora seja possivel
manter a qualidade das imagem por ETC através
de reconstru¢des de imagem interativa®. O estudo
radioldgico deve incluir a Ressonancia Magnética
Pélvica para avaliar os casos acompanhados de
abscessos e fistulas perianal'.

Outras investigagoes

A realizacdo da capsula endoscépica é au-
torizada pelo Food and Drug Administration (FDA),
nos EUA, para criangas acima de 10 anos, mas
ha relatos de casos de criangas com menor idade
que realizaram este método diagnostico através da
introdugdo da capsula por via endoscépica. Este
exame possibilita a avaliacdo de toda a mucosa do
intestino delgado, e é util em criangas com sintomas
digestivos altos persistentes e avaliagdo radiologica
do intestino delgado aparentemente normal. A
capsula endoscopica ndao podera ser realizada na
presenga de estenose intestinal, pois nestes casos
a capsula podera ficar retida no local.

A laparoscopia exploradora podera ser util
em casos selecionados de pacientes, por exemplo,
quando ha possibilidade de tuberculose intestinal'2.

Diagnéstico Diferencial da DIl pediatrica

A apresentagédo clinica de diarreia mucos-
sanguinolenta pode abranger varias etiologias1-2:

» Colites infecciosas (Salmonella, Shigella, Yersinia,
Campylobacter, Aeromonas, Micobacterium tuber-
culosis e Entamoeba histolitica)

* Colite pseudomembranosa (Clostridium difficile)

« Sindrome hemolitico-urémica (Escherichia coli
0157:H7)

+ Parasitarias (amebiase, estrongiloidiase)

+ Virais (citomegalovirus e herpes simples)

» Vasculites (purpura de Henoch-Schonlein e
doenga de Behget)

» Febre familiar do Mediterraneo (doenga hereditaria
autossémica recessiva)

» Sindrome da imunodeficiéncia adquirida (AIDS,
do inglés acquired immunodeficiency syndrome)

* Imunodeficiéncia Primaria

Quando a dor abdominal recorrente € o prin-
cipal sintoma em criangas, deve ser avaliada a
possibilidade de se tratar de doencga funcional
gastrointestinal (DFGI). Assim, a identificacao
de caracteristicas de risco podem auxiliar o pe-
diatra reconhecer o paciente com dor abdominal
funcional ou DC, evitando-se testes diagndsticos
desnecessarios nos pacientes portadores de DFGI e
por outro lado, prevenir o atraso diagndstico da DC'®.

Outro aspecto da DIl pediatrica destacado
durante as apresentagdes do ESPGHAN foi referente
a DIl de inicio muito precoce que sera descrito logo a
seqguir.
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Doenca Inflamatéria Intestinal de inicio muito
precoce.

Devemos estar atentos as criancas com
suspeita de DIl de inicio muito precoce (very early
onset inflammatory bowel disease — VEOIBD). A
classificacdo da DIl de acordo com a faixa etaria'®
esta descrita na Tabela 8.

A apresentagdo do ESPGHAN afirma que as
criancas com inicio dos sintomas de DIl menores de
2 anos representam um grupo relevante de criangas
com suspeita de DIl monogenéica (tais como al-
teragbes nos genes dos receptores da IL10RA
e IL10RB, deficiéncia do gene da XIAP, doenca
granulomatosa crénica ou defeitos da funcao dos
neutrdfilos, etc), em contraste, as criangas com
idades superiores a 7 anos correspondem ao
grupo de pacientes com maior possibilidade de DIl
poligénica, assim como os adolescentes e adultos.

A apresentagcdo do ESPGHAN refere que
devido a grande variedade de apresentagdo clinica
dessas doengas raras, o diagnostico correto é
sempre um desafio e frequentemente demorado.
Em muitos casos, essas doencas ndo podem
ser categorizadas como DIl baseada no quadro
histologico e imunolégico. Muitas dessas condigdes
monogenéticas ndo respondem ao tratamento
convencional da DIl e sdo associadas com alta
morbidade e mortalidade. E necessario andlise
genética para identificar a causa da doenga, oferecer
ao paciente o tratamento apropriado, que pode incluir
o transplante de células tronco hematopoieticas
alogénicas e aconselhamento genético para a
familia.

A VEOIBD se caracteriza pela apresentagao
de colite grave, que pode comecar antes dos
trés meses de vida, com déficit de crescimento,
inflamacao colbnica extensa, envolvimento perianal,
artrite, foliculite, geralmente ndo comprometendo
o intestino delgado, sem resposta ao tratamento
habitual e respondendo apenas ao transplante de
medula éssea'’.

A Tabela 9 destaca os principais fatores de
risco para variantes monogenéticas da DII.

Aplicacao Clinica da Avaliagdao Imunolégica e
dos Testes Genéticos

Diante da possibilidade de DIl infantil ou
VEOIBD deve-se adotar uma estratégia para
investigagao, aliando o trabalho entre o gastropediatra
e o imunologista. A apresentagdo do ESPGHAN

recomenda verificar se ha normalidade no numero
de células no hemograma completo, fenotipagem
dos linfécitos, imunoglobulinas A,G,M,E, funcéo dos
polimorfonucleares, e muito mais, dependendo de
cada apresentacgao clinica.

A importancia dos testes genéticos para as
criangas com VEOIBD se baseia na pratica clinica no
tratamento dirigido para estes casos especificos em
contraste com pouco valor clinico da determinagao de
variantes comuns na populagao geral. Por exemplo, a
determinacao de defeitos no gene NOD2 que apesar
de representar o maior efeito na DIl (causando
dificuldade no reconhecimento e eliminagdo de
produtos bacterianos, levando a uma resposta
inflamatdria longa ou ineficaz), mas séo encontrados
em apenas 10 a 20% da populagdo geral e em
menos de 5% dos casos positivos dos portadores ou
que vao desenvolver a DC. Em contrapartida, nas
doengas monogenéticas, o achado do gene variante
esta na maioria das vezes associado a VEOIBD™,

Até o momento ja foram descobertos pelo
menos 50 genes isolados que causam formas
monogenéticas de DIl. Na prética clinica, os testes
individuais dos genes nao € pratico e além disso
oneroso. Os kits comerciais que cobrem estes
principais genes estdo chegando ao mercado.

Foram identificados varios defeitos genéticos
que alteram a funcéo da barreira epitelial intestinal,
defeitos na fungdo fagocitica do neutrofilo, de-
feitos genéticos responsaveis por hiper ou auto-
inflamacgao, alteragdes da fungdo imune da célula
T reguladora entre outros™. A tabela 10 mostra os
principais genes associados com as doengas bem
reconhecidas como DIl de inicio muito precoce.

Em relagdo aos temas livres apresentados
sobre o tema DIl pediatrico no ESPGHAN, destaco
o trabalho sobre Doencga Inflamatéria de Inicio muito
precoce.

Rummele et al apresentaram no ESPGHAN sob
forma de poster as caracteristicas de 10 pacientes
portadores de defeitos na sinalizagdo da IL-10. Nao
houve diferenga significativa no inicio dos sintomas
entre as criangcas com defeitos na LI10RB, IL10RB e
IL10. Os pacientes apresentavam na maioria diarreia
sanguinolenta, abscessos e fistulas perianal. Todos
os pacientes apresentavam inflamagao colonica
grave, com envolvimento do ceco e do canal
anal, com lesbes aftoides e ulceracdes profundas.
Nenhuma crianga apresentava envolvimento do
ileo na primeira ileocolonoscopia. A maioria tinha
pancolite e 50% apresentava granuloma. Cerca de
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5/6 dos pacientes com defeito na IL10RB tinham
foliculite, 2 dos pacientes com defeito IL10RAtinham
lesdo eczematosa; todos apresentavam infeccdes
no trato respiratério superior, sepse relacionado
ao cateter e % dos pacientes com defeito na
IL10RA tinha alergia alimentar e 1/6 dos pacientes
com defeito IL10-RB tinha artrite. Em relacdo ao
tratamento, todos os pacientes com defeito na IL-
10 receberam corticoide, jejum, nutricdo parenteral
total e agentes imunossupressores (azatioprina,
metotrexato, anti-TNF). Em relagdo ao tratamento
cirurgico, 6 pacientes foram submetidos a colectomia
com ileostomia, média da idade de 26 meses. O tipo
de defeito molecular no eixo da IL10 n&do impactou
na resposta terapéutica. Seis pacientes foram
submetidos a ftransplante de célula tronco com
excelente resultado.
Outrotemalivre de destaque foiapresentado por
Charbit-Henrion et col a respeito do uso de um painel
dos alvos principais para o diagndstico molecular
precoce de VEOIBD, para definir o tratamento
mais apropriado, reduzir a morbidade e aumentar
a expectativa de vida. Os autores escolheram um
painel de sequenciamento de genes alvos que ja foi
testado previamente em uma pequena coorte com
foco em imunodeficiéncia primaria por Kammermeier
etalem 2014. Os autores aplicaram a mesma técnica
em um coorte de 173 criangcas com enteropatia
monogenética n&o determinada, denominada coorte
de Genius, desde 2009, envolvendo 30 centros,
a maioria em paises europeus, para verificar a
sensibilidade e acuracia na identificacdo da DIl
monogenética. Eles utilizaram um Kit personalizado
denominado de Agilent’s SureSelectXT, constituido
de 68 genes alvos. O resultado foi o encontro da
alteracdo genética em 30/173 (17.3%) das criancgas.
Quando comparado as técnicas de sequenciamente
de painel de genes versus o0 sequenciamento do
exoma total foi obtido o diagnostico da enteropatia
monogenética em 36% versus 28% respectivamente,
e apesar do ultimo detectar fenodtipos atipicos e
intermediarios, o primeiro € mais custo-efetivo e
possivel de ser realizado em laboratério clinico. Se
negativo devera se prosseguir com mais estudo
genético e se positivo deve-se avangar com testes
especificos para avaliagdo da fungéo do gene.
Outro tema livre neste contexto foi apresentado
por Wienke et al sobre a mutacdo do STAT3 em
uma crianga com enteropatia IPEX-like devido a
excessiva producédo de IL-17. Os autores ressaltam
que a sindrome IPEX €& uma doenga genética

ligada ao X, caracterizada por desregulagado imune,
poliendrocrinopatia, enteropatia autoimune. Por outro
lado, a sindrome IPEX-like é caracterizada por poli-
autoimunidade, ndo esta ligado ao cromossomo X e
nao tem alteragao no linfocito T regulador e a hipdtese
€ uma mutagdo no gene da STAT 3, responsavel
pela hiperativagao da IL17, hiperativagao do linfécito
B com aumento das imunoglobulinas A e G. No caso
foi identificado uma mutacdo Pro471 Arg STATS3,
confirmando a hipétese diagndstica e permitindo um
tratamento especifico.

Comunicacao do diagnoéstico de DIl para a
familia e paciente

A apresentacdo do ESPGHAN reforca que
é muito importante a forma de comunicacdo do
diagnoéstico para familiares e pacientes com DIl
pediatrica. No inicio a comunicacdo deve ser
realizada com o paciente e ambos os pais, mesmos
0s pais séo separado.

O profissional deve se possivel ter um time
especializado em DIl pediatrica, com pediatra,
gastropediatra, enfermeira, nutricionista, psicolo-
ga, etc. O Gastropediatra deve comunicar o
diagndstico, os demais participantes do grupo
podem estar presentes. Evitar os momentos pos-
endoscopia, quando a crianga esta cansada ou
com fome. Se possivel na presenga da psicéloga do
grupo. Escolha um lugar silencioso e calmo. Falar
primeiro com o paciente, seja honesto, fale devagar
com pausas. Dé tempo ao paciente para entender
e fazer perguntas. D& uma perspectiva positiva.
Explique que n&o ha cura, mas ha boas opgdes de
tratamento. Explique que o objetivo do tratamento é
controlar a inflamacgao, induzir e manter a remissao
da doenga (com cicatrizagdo da mucosa intestinal),
vida normal, com esporte e educagao, e crescimento
e desenvolvimento da puberdade normal.

Valorizar os aspectos psicologicos do paciente,
expliqgue que a DIl ndo é causada pelo estresse,
mas que a DIl pode causar estresse. Programacéao
para curto prazo: vacinagdo completa. A longo
prazo: frequéncia das visitas no ambulatério de DIl
pediatrica e dé caminhos de informacao por escrito.

Conclusao

A DC tem se tornado um diagnéstico crescente
em criancas de todas as idades. Esta condicédo tem
quadro clinico particular na infancia, comparado
com os adultos. Realizar o diagnéstico precoce é
fundamental para se evitar um impacto adicional
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sobre o estado nutricional, desenvolvimento pon-
doestatural e pubertario.

Também requer atengcdo as consequéncias

da DIl sobre o aspecto psicossocial da crianca e
do adolescente, pois € comum a ruptura escolar
e atividades sociais, especialmente naqueles pa-
cientes com a doenga instavel ou grave, sendo
necessario a intervengao psicoldgica.
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Tabela 1. Principais diferengas no quadro clinico entre a DC e a RCU

Quadro clinico DC RCU
Hematoquezia Rara Comum
Fezes com muco Rara Comum
Doencga do intestino delgado Sim N&o (exceto ileite de refluxo)
Pode afetar o trato Sim (gastrite focal, presenca Nao
gastrintestinal (TGI) alto de microgranuloma nao
caseoso)
Massa abdominal As vezes, no quadrante Raro
inferior direito
Manifestacbes extraintestinais | Comum Comum
Obstrucéo do delgado Comum Raro
Obstrucao de colon Comum Raro
Fistulas e doenca perianal Comum Nao

Fonte: modificado de Baumgart & Sandborn®.

Tabela 2. Prevaléncia das manifestagdes extraintestinais em criangas e adolescentes

Manifestacao extraintestinal

Prevaléncia na RCU (%)

Prevaléncia na DC (%)

Pioderma gangrenoso

Relato de casos

Artrite 3,8 -

Osteoporose e osteopenia 24 a 25 8a41

Déficit de crescimento 28 81

Nefrolitiase 3,2 Relato de casos
Hepatite autoimune 1,3 -

Uveite 0,63 -

Amiloidose Relato de casos -

Alteragao vascular 0,63 4,2

Pancreatite 2,5 3,9

Anemia 40,5 69

Fonte: modificado de Jose & Heyman’.
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Tabela 3. Classificagdo da RCU tipica

Apresentacao

lleocolonoscopia

Microscopia

Tipica

* Doenga continua a partir do reto

» Sem envolvimento do delgado,
exceto ileite de backwash

« distorgao arquitetural
* linfoplasmocitose basal
» doenga mais severa distal

» Auséncia de granulomas

Modificado de Levine Aet al'.

Tabela 4. Classificagdo da RCU Atipica

Apresentagdo Atipica

Macroscopia

Microscopia

1. Ausencia de inflamagao:
reto e sigmoide (5-30%)

Sem doenga no reto ou
reto-sigmoide

presente nos segmentos
envolvidos

2. Curta duragao

Continua, mas pode poupar
reto

sem sinais de cronicidade ou
distorcao de cripta

3. Acometimento Cecal (2%)

Doenca do lado esquerdo e
ceco, aparencia normal
entre os 2 segmentos

Inflamagao focal, o restante
com sinais tipicos

4. Trato Gastrointestinal alto
(4-8%)

Pequenas erosdes ou ulceras
gastricas nao serpiginosas ou
lineares

Gastrite focal ou difusa, sem
granuloma (exceto peri-cripta)

5. Colite aguda grave

Doenca continua a partir
do reto

Inflamagéao transmural ou
Ulceras profundas

Modificado de Levine Aet al'.

Tabela 5. Quadro da lleocolonoscopia da DC Pediatrica Luminal

Achados Macroscoépicos Tipicos

+ Ulceras aftosas na mucosa

Achados Macroscopicos nao especifico
» Edema, eritema, friabilidade,

» Ulceracao linear ou serpinginosa » Granularidade,exsudato,
» Aspecto calcetado » Perda do padrao vascular
» Estenose intestinal com dilatagcéo pré- + Ulcera aftosa isolada
estenose » Leséo perianal: fissural anal linha média,

» Lesao perianal: fistula,abscesso,estenose
retal, ulcera canal anal, plicomas grandes e

inflamados
* Lesdo em salto
 Ulceras jejunais ou ileal

plicoma pequeno

Modificado de Levine Aet al'.
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Tabela 6. Quadro Microscépico da DC Pediatrica

Achados Macroscopicos Tipicos

» Granuloma nao caseoso ( longe de ruptura
de cripta)

* Inflamacéo cronica focal

« infiltrado inflamatério transmural

* Fibrose submucosa

Achados Macroscopicos nao especifico

» Granuloma adjacente a ruptura de cripta

* Infiltrado inflamatério leve na LP

» Erosao ou ulceragdo da mucosa

+ Sinais de cronicidade: mudancgas da arqui-
tetura de criptas,metaplasia de célula de
paneth e deplegdo de celulas mucosas

Modificado de Levine A et al'.

Tabela 7. Diagnéstico de DIl ndo determinada

*pelo menos 1 caracteristica

Apresentacao Inicial com Fenétipo de Colite ndo Tratada mas deve ser diagnosticado
como DIl ndo determinada ( 5% dos casos)

1. Semelhante a RCU mas poupa reto (macro e microscopia)

outras causas

2. Significativo déficit de crescimento (velocidade de crescimento< 2 DP) ndo explicado por

RCU

3. Inflamagéao transmural na auséncia de colite intensa, as demais caracteristicas semelhante

doenca celiaca)

4. Ulcera esofagica ou duodenal, ndo explicada por outra causa (H.pylori, NSAIDs,

5. Ulceras aftosas gastrica multiplas nao explicada por outras causas ( H.pylori, NSAIDs)

6. ASCA (+)na presencga de p-ANCA (-)

7. Gradiente inverso de inflamag&o da mucosa (proximal > distal, exceto reto poupado)

Modificado de Levine Aet al'.

Tabela 8. Subgrupos de Doenca Inflamatdria Intestinal Pediatrica de acordo com a idade

Grupo

Média da idade ( anos)

DIl de inicio

Menores de 17 anos

DIl de inicio precoce

Menores de 10 anos

DIl de inicio muito precoce

Menores de 6 anos

DIl infantil

Menores de 2 anos

DIl neonatal

Primeiros 28 dias de vida

Adaptado de Uhlig et al'®
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Tabela 9. Criancas de Risco para Variantes Monogenéticas de DIl

DIl de inicio precoce ( < 6 anos) e muito precoce ( < 2 anos)

Presenca de mais de uma crianga com VEOIBD na familia

Consanguinidade

Alteragbes de Imunodeficiéncia na familia

“Sinais de alarme” para imunodeficiéncia primaria ( infecgbes recorrentes)

Doengas autoimunes

N|jo|a|kwiId| =

Anormalidades cutaneas (eczema congénito, albinismo) , distrofia das unhas e alteragdes do
cabelo (tricorrexis nodosa)

Manifestagdes graves iniciais ou no curso da doenga (fistulas perianal)

Neutropenia, trombocitopenia e diminuicao de imunoglobulina na auséncia de drogas
imunossupressoras

10. Refratariedade a terapia padréo da DIl

Modificado de Levine A et al'.

Tabela 10. Genes associados com as doengas bem reconhecidas como DIl de inicio muito precoce.

Fungéao Gene Condigéo associada
Defeito na barreira epitelial COL7A1 Epidermdlise bolhosa distréfica
FERMT1 Sindrome Kindler
IKBKG Displasia ectodérmica ligada
ao X e imunodeficiéncia
ADAM17 Deficiéncia ADA-17
GUCY2C Diarreia familiar
Neutropenia e Defeitos da CYBB,CYBA,NCF1, Doenga granulomatosa crénica
fagocitose dos neutréfilos NCF2,NCF4
SLC37A4 Doenca depdsito glicogénio
tipo 1b
G6PC3 Neutropenia congénita
ITGB2 Deficiéncia ades&o neutrofilos
MVK Deficiéncia quinase
Hiper e auto-inflamagao mevalonato
PLCG2 Defeito fosfolipase C2
MEFV Febre Mediterraneo Familiar
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STXBP2 Linfohistiocitose
Hematofagocitica Familiar
tipo 5

XIAP Sindrome linfoproliferativa
ligada X 2

SH2D1A Sindrome linfoproliferativa

ligada X 1

HPS1,HPS4,HPS6

Sindrome Hemansky-Pudiak

ICOS Imunodeficiéncia comum
variavel tipo1

LRBA Imunodeficiéncia comum
variavel tipo 8

BTK,PIK3R1 Agamaglobulinemia

CD40LG, AICDA

Sindrome Hiper-IgM

WAS Sindrome Wiskott-Aldrich
DCLRE1C Sindrome Omenn
DOCKS8 Sindrome Hiper IgE

SKIv2L, TTC37

Sindrome Tricohepatoentérica

regulagao imune

PTEN Sindrome tumor hamartoma
PTEN
Células T reguladora e FOXP3, IL2RA Desregulagéo imune ligada X,

poliendocrinopatia, enteropatia

IL10RA, IL10RB, IL10

Defeitos da sinalizagéo da IL10

Defeitos da inervagao
intestinal

RET

Doenga Hirschsprung

Modificado de Uhlig et al'.
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