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Resumo

Introdugdo e Objetivos: A insuficiéncia intestinal pediatrica define-se por uma diminuicdo da
funcdo intestinal inferior ao necessario para a sobrevivéncia, com dependéncia de nutrigcdo
parentérica. A sua etiopatogenia é multifatorial e encontra-se associada a varias complicacGes,
como défices nutricionais, doenca hepdatica associada a insuficiéncia intestinal e outras relacionadas
com o cateter venoso central. Nas Ultimas décadas, a terapéutica e abordagem da insuficiéncia
intestinal pediatrica tem sofrido francos progressos com o objetivo de alcangar a autonomia
intestinal a partir da otimizacdo do processo de adaptagao do intestino remanescente, permitindo
assim sobrevidas cada vez mais longas, e com cada vez melhor qualidade de vida, criando novos
desafios.

Assim, os objetivos deste trabalho foram a realizacdo de um enquadramento tedrico sobre o tema,
com posterior descricdo e andlise critica de um caso clinico de uma adolescente com a IIP.
Metodologia: A revisao bibliografica fez-se por pesquisa nas plataformas PubMed® e Scopus®, com
recurso as palavras-chave e associacdes entre elas, e por selecdo de ano e lingua. Os dados foram
obtidos do processo clinico apds as autorizagdes necessarias. A qualidade de vida foi avaliada pela
ferramenta KINDL.

Caso Clinico: Adolescente com Doenca de Hirschsprung muito extensa, que lhe condicionou
insuficiéncia intestinal pediatrica. Ainda sob nutricdo parentérica. Descreve-se a sua trajetoria de
vida clinica (crescimento, maturacdo, desenvolvimento e complica¢gdes) bem como foi feita a
avaliacdo da sua qualidade de vida e dos seus cuidadores. Iniciou, em 2021, tratamento com o
analogo recombinante da GLP-2 (tedaglutide) que se tem revelado bem-sucedido.

Discussao e Conclusao: Nas ultimas décadas a insuficiéncia intestinal pediatrica tem vindo a exigir
uma abordagem multidisciplinar muito especializada e individualizada, uma vez que se tem tornado
possivel alcangar sobrevidas cada vez mais longas, mas, sobretudo, vem sendo fundamental primar
pela qualidade dessa vida. A ilustragao deste paradigma é feita com a apresentag¢do do caso clinico
de uma doente com insuficiéncia intestinal pediétrica ja no final da adolescéncia. E ainda feita a
anadlise deste caso clinico a luz da revisdo da literatura esgrimindo as dificuldades encontradas e
sucessos conseguidos. A avaliacdo da qualidade de vida desta adolescente €, no entanto, inferior a

qgualidade de vida dos jovens da mesma idade.

Palavras-Chave: Insuficiéncia intestinal pediatrica; sindrome do intestino curto; adaptacdo

intestinal; reabilitacdo intestinal; qualidade de vida



Abstract

Introduction and objectives: Pediatric intestinal failure is defined by a decrease of intestinal
function, to a level below life that is no longer sustainable, therefore patients will dependend on
parenteral support. It’s associated with multifactorial causes and several complications, such as
nutritional deficits, intestinal failure associated liver disease and others related to the central
venous catheter.

In the last decades, the treatment of pediatric intestinal failure has improved in order to achieve
intestinal autonomy with optimization of adaptation process of the residual bowel, thus allowing
longer survivals, and increased quality of life, although creating new challenges.

Thus, the aim of this study was to carry out a review about pediatric intestinal failure, for later
description and discussion of a case report regarding an adolescent suffering with pediatric
intestinal failure.

Methods: For this review the search was made in Pubmed® and Scopus® platforms, using the
terms of keywords and association between them, and selecting by year and language. After
authorizations, the necessary information consent was obtained in the clinical process. The quality
of life was obtained using the KINDL test.

Case Report: Adolescent with a very extensive Hirschsprung disease, which causes pediatric
intestinal failure. Still under parenteral nutrition. Her clinical life chart is described (growth,
maturation, development, and complications) as well as the assessment of quality of life of the
adolescent and her caregivers. In 2021, she started treatment with an analogue of GLP-2
(teduglutide) which was proved to be successful.

Discussion and conclusions: Over the last decades, pediatric intestinal failure has been requiring
an individualized multidisciplinary approach, since it has become possible to achieve longer
survivals, but it is still crucial to prioritize the quality of life. This paradigm is illustrated with the
presentation of this case report of a patient with pediatric intestinal failure in her late adolescence.

This case report was also analysed with the facts of a literature review, highlighting the
difficulties and the successful achievements. The adolescent’s quality of life is, however, inferior to

the quality of life of young people with the same age.

Keywords: Pediatric intestinal failure; short bowel syndrome; intestinal adaptation; intestinal

rehabilitation; quality of life
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Introdugao

Durante varios séculos, a patologia intestinal com compromisso da absorcao de nutrientes,
congénita ou adquirida, em idade pediatrica podia determinar desfechos fatais por desnutricao
e desidratacdo devido a Insuficiéncia intestinal. Contudo, no final da década de 1960, com o
desenvolvimento da nutricdo parentérica (NP) a sobrevivéncia destes doentes passou a ser
possivel.

De acordo com a American Society for Parenteral and Enteral Nutrition (ASPEN), a
insuficiéncia intestinal pediatrica (IIP) é definida por uma diminuicdo da funcdo intestinal,
inferior ao necessario para a sobrevivéncia, com dependéncia de NP, parcial ou total, por um
periodo minimo de 60 dias. *

A lIP é uma condicdo complexa, com baixa taxa de incidéncia, mas com elevadas taxas de
morbilidade e mortalidade em idade pediatrica, cuja etiologia é multifatorial, sendo a Sindrome
do Intestino Curto (SIC) responsavel por 2/3 dos casos. 2 Associadamente, verificam-se elevados
periodos de internamento e de custos em satide com terapéuticas individualizadas. 3

O tratamento, por norma, tem como objetivo a promoc¢do da autonomia intestinal com
progress3o da nutricdo entérica (NE) e reducdo da NP. * O desenvolvimento de terapéuticas de
suporte na lIP conduz a uma maior taxa de sobrevivéncia entre estas criancas, pelo que é
importante reconhecer quais os melhores cuidados holisticos para estes doentes, na melhoria
da sua esperanga média de vida, assim como da sua qualidade de vida (QdV). Por isto, surge a
importancia da criacdo de programas de reabilitacdo intestinal (PRI) para uma avaliacdo
multidisciplinar por profissionais de salde experientes na IIP e que tém possibilitado taxas de
sobrevida significativamente crescentes, mas sobretudo que esta vida tenha qualidade e que se
possa prolongar para a vida adulta. > ®

Assim, a realizacdo deste trabalho surge da necessidade de compreender a gestdo complexa
e os novos desafios dos doentes com IIP, a sua melhor orientacdo terapéutica e
acompanhamento ao longo dos anos, para que possa ser assegurado um crescimento e
maturacdao adequados, no seu melhor ambiente psicossocial, bem como para a
familia/cuidadores.

Para tal, sera descrito o caso clinico de uma adolescente com IIP por SIC, desde nascimento,
de forma a abordar as complicagdes e repercussdes no seu desenvolvimento fisico e psicossocial

ao longo dos anos.



Objetivos
Os objetivos deste trabalho sao:

e Realizacdo uma revisdao bibliografica sobre 1IP, compreender a sua etiopatogenia,
diagndstico, complicacdes, tratamento e progndstico, a longo prazo, e o seu impacto
fisico e psicossocial na QdV do doente e da familia;

e Descricdo de um caso clinico, de uma adolescente com IIP, e gestdo dessa doente, ao
longo dos anos, por uma equipa multidisciplinar;

e Anadlise critica e exposicdo das particularidades deste caso clinico, com base na
literatura;

e Avaliacdo da QdV da doente e cuidadores e comparagdo com os dados disponiveis na

literatura.

Metodologia

Este trabalho enquadra-se na modalidade caso clinico com enquadramento tedrico. Em
primeiro plano, realizou-se uma revisao bibliografica com recurso as bases de dados cientificas
PubMed® e Scopus®. Para a pesquisa foram utilizados os termos “Pediatric Intestinal failure”,
“Short bowel syndrome”; “Intestinal Adaptation” “Intestinal failure treatment”; “Intestinal
rehabilitation” e “Quality of life” e associagdes dos mesmos, sendo excluidos artigos ndo escritos
em inglés ou portugués e anteriores a 2000. Posteriormente, foram eliminados os artigos
duplicados e, seguidamente, selecionados pelo titulo e resumo para leitura integral. As citagdes
ao longo do texto encontram-se por ordem de referéncia, de acordo com a norma de
Vancouver® e com recurso a plataforma EndNote®.

Posteriormente, foram pedidos pareceres e autorizagdes ao Presidente do Conselho de
Administracdo, & Comissdo de Etica e ao Responsdvel pelo Acesso a Informacao Clinica do Centro
Hospitalar e Universitario do Porto (CHUPorto) (Ref2 2021.332 (CC-DEFI/285-CE)) (apéndice 1).

Apds as autorizacGes, procedeu-se a obtencdo do consentimento informado, por parte da
doente e representantes legais. Foram consultados o seu Boletim de Saude Infantil e Juvenil e o
processo clinico para se obter informacg&es sobre os dados sociodemograficos, registos médicos,
internamentos, meios complementares de diagndstico e tratamentos instituidos.

Foi, ainda, aplicada uma escala de avaliagao da QdV validada para idade pediatrica e lingua
portuguesa, constituida por sete subgrupos (Saude fisica, Bem-estar emocional, Autoestima,
Familia, Amigos, Escola e Doenga) - KINDL a doente e aos pais (apéndice Il e Ill). A soma das
pontuacdes dividiu-se em duas fases, total e subgrupos, convertida numa escala de 0 a 100, para

comparacdo com os valores de referéncia.” 8



Por fim, fez-se a descri¢ao e discussdao do caso clinico, com base no enquadramento teérico
prévio e a sua redacdo de acordo com critérios de publicacdo de revista selecionada para

posterior publicacdo. °

Revisao da Literatura

Definicao e etiopatogenia

A lIP é, de acordo com a ASPEN, uma diminuicao da funcdo intestinal, inferior ao necessario
para a sobrevivéncia, com dependéncia de NP, parcial ou total, por um minimo de 60 dias num
periodo de 74 dias consecutivos,! associada a ma absorcdo de nutrientes e fluidos necessarios
para manter o crescimento adequado em idade pediatrica. 4

A etiopatogenia na IIP é multifatorial podendo ser congénita ou adquirida. No fluxograma do
apéndice IV encontram-se sistematizadas as diferentes etiopatogenias, sendo a Sindrome do
Intestino Curto (SIC) responsavel por 2/3 dos casos, sendo os restantes casos relativos a
enteropatias congénitas e disturbios da motilidade intestinal. 2

A SIC define-se pela recessdo de parte do intestino delgado por isquemia ou lesdo intestinal,
gue resulta num comprimento intestinal inferior a 25% do esperado para a idade, com
consequente diminuicdo da superficie de absorcdo intestinal e necessidade de NP de longa
duracdo. ¥ 1% Pode ser secunddria a causas congénitas como a atresia intestinal, a gastrosquise
ou a doenca de Hirschsprung (DH). 4 A enterocolite necrotizante é a causa adquirida mais
comum, principalmente em recém-nascidos prematuros, seguida dos vélvulos intestinais. * Em
criangas mais velhas e adolescentes a exposicdo a radiacdo, acidentes vasculares, vélvulos
associados a tumores intestinais, doenca de Crohn e traumas podem ser causas de SIC. %4 A
sindrome de intestino ultracurto (SIUC), como o préprio nome indica, é um subgrupo da SIC que
resulta de uma ressegao muito extensa de intestino delgado, cujo comprimento intestinal

remanescente é inferior a 10% do esperado. 1 Nos doentes com SIUC sera mais dificil a tolerancia

da nutricdo entérica, sendo maior o risco de complicacdes associadas com o tratamento. 11

As enteropatias congénitas sdo disturbios raros com implica¢gdes na absorgao, transporte e
digestdao de nutrientes e com dependéncia total de NP. Por norma, estdo relacionadas com

alteracbes congénitas na diferenciacdo dos enterdcitos que tornam o epitélio intestinal

12

ineficiente e que culminam em diarreias crdénicas intratdveis. As principais patologias

associadas sdo a doenca de inclusdo microvilositaria, a enteropatia em “tufos”, a diarreia

sindrémica e a enteropatia autoimune. % 12



Os disturbios de motilidade sdo um grupo heterogéneo de doencas, na sua maioria
congénitas, associadas a altera¢des no sistema nervoso entérico, por neuropatias ou miopatias,
que causam oclusdes intestinais sem causa mecanica aparente. A pseudo-obstrucdo intestinal
crénica é a principal causa de disturbios de motilidade associada a IIP. 1> Nos paises em vias de
desenvolvimento as diarreias pds infeciosas s3o a principal causa de 1IP.

Os doentes com IIP além da ma absorgdo de nutrientes, vitaminas, minerais e fluidos podem
experienciar outros sintomas e doencas, como complica¢des associadas e que serdo abordadas
em seguida. !

Aincidéncia de IIP é de 1.200/ 100.000 nascimentos e a prevaléncia estimada varia entres os
diferentes paises da Unido Europeia entre 9,5 (Holanda) a 14,12 (Itdlia) por cada milhdo de
habitantes. 13 Em Portugal, num estudo multicéntrico conduzido pela Sociedade Portuguesa de
Gastroenterologia, Hepatologia e Nutricdo Pediatrica (SPGP), em 2018, existiam 51 criancas e
adolescentes com IIP, a sua maioria por SIC (n=38), o que depreende uma prevaléncia de 27

doentes com IIP por milhdo de habitantes, com menos de 18 anos, em Portugal. 14

Abordagem terapéutica

O objetivo major da abordagem terapéutica na lIP é a autonomia intestinal que conduz a uma
reducdo na morbimortalidade destes doentes, assim como a uma melhoria na sua Qdv. 1
Assim, a autonomia intestinal define-se por um crescimento e desenvolvimento adequado, sem
recurso a NP por um periodo superior a 3 meses, através de mecanismos de adaptacdo
intestinal. 11

A adaptacdo intestinal consiste na recuperagdo progressiva da capacidade estrutural e
funcional do intestino por um processo compensatério que aumenta a capacidade de absorcdo
do intestino remanescente. " 1> Os mecanismos estruturais envolvidos na adaptacao intestinal
sdo o aumento da altura das vilosidades e da profundidade das criptas intestinais, o aumento da
proliferacdo celular e redugdo da apoptose e o alongamento e dilatagdo do intestino
remanescente, que conduz a hiperplasia da mucosa intestinal, com proliferacdao de células
intestinais de absorgdo e secre¢do (como enzimas e hormonas intestinais) e do espessamento
muscular. 1 Os mecanismos funcionais devem-se a alteragdo da expressdo de transportadores
da membrana celular, a alteracdo da atividade e permeabilidade da membrana de bordadura
em escova dos enterdcitos e ao aumento do tempo de transito intestinal para permitir uma
maior absorc¢do de nutrientes. ’

O comprimento intestinal remanescente é um dos principais fatores de progndstico nestes

doentes assumindo-se que comprimentos intestinais superiores a 40 cm tém uma maior

4



probabilidade de autonomia intestinal. 2 Além disso, sabe-se que até aos 18 meses o intestino
delgado tem capacidade regenerativa nas criancas, pelo que a idade ao diagndstico e cirurgia
tem um forte componente de progndstico sendo que, quanto mais precoce, maior serd o
potencial de crescimento intestinal. 18

A presenca de valvula ileocecal é também um importante fator de progndstico uma vez que
a sua auséncia altera a motilidade intestinal, com consequente redug¢do do tempo de transito
intestinal, reduzindo a capacidade de absorcdo intestinal e também pela importancia na
prevencdo da transloca¢do bacteriana. ° Além disso, a inerente presenca do ileo terminal
adjacente a valvula ileocecal parece ser também determinante na aquisicdo de autonomia
intestinal pela sua capacidade de reabsorcdo de d4cidos biliares, que na sua auséncia,
compromete a circulacdo enterohepdtica e secrecdao de hormonas e enzimas, uma das quais o

Glucagon like peptide 2 (GLP-2), essencial na renovac3o e hiperplasia do epitélio intestinal. 18 2%
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As complicacdes da IIP como a insuficiéncia hepatica associada a insuficiéncia intestinal
(IFALD) ou as infecdes do cateter venoso central (CVC), imprescindivel para administracdo da
NP, estdo relacionadas a um pior progndstico. Alguns estudos parecem demonstrar, que por
cada infecao por 1000 dias de CVCregistada, hd uma redugao de 5% na capacidade de adaptagdo
intestinal. % 1°

A nutrigdo tréfica tem um papel fulcral na adaptagdo intestinal, uma vez que a presenga de
nutrientes no lumen intestinal promove a secre¢do intestinal, bem como estimula os
mecanismos neuroenddcrinos, impedindo a estase intestinal e a atrofia e hipoplasia da mucosa
intestinal. Ao invés, a nutri¢ao tréfica promove o funcionamento e regeneragdo da mucosa e
esta associada a redugdo do tempo de duragdo de NP. 22 Particularmente nos primeiros meses
de vida, o leite materno parece ser o melhor alimento tréfico uma vez que tem na sua
constituicdo aminodcidos, imunoglobulinas e fatores de crescimento (nomeadamente, GLP-2,

hormona de crescimento, IGF-1) que vdo auxiliar na promog¢do da hiperplasia da mucosa

intestinal. 18 21

Terapéutica nutricional

Uma boa gestdo da abordagem nutricional serd fundamental nestes doentes. As
circunstancias clinicas Unicas de cada doente, bem como as suas necessidades nutricionais, sdo
distintas ao longo das fases de crescimento e desenvolvimento infantil e juvenil bem como a sua
capacidade de adaptacao intestinal, o que implica um tratamento individualizado para cada

doente. 11 23



Apds a resse¢do intestinal os doentes com IIP tém primariamente desequilibrios
hidroeletroliticos, cuja monitoriza¢do e correcio atempada e adequada s3o cruciais. >* A NP bem
balanceada e adequada as necessidades nutricionais do doente é essencial, a par da introducao
precoce da NE pelo seu efeito tréfico. 2* O objetivo é aumentar progressivamente a NE e oral
consoante a tolerancia do doente, ou seja, mantendo-se clinicamente estdvel e sem
sintomatologia como vdmitos, distensdo abdominal ou aumento de perdas intestinais, com
reducdo concomitante das necessidades administradas por NP. 1124

A NP, sendo um dos desenvolvimentos mais importantes do século XX, define-se pelo
fornecimento de macronutrientes, vitaminas, minerais, eletrdlitos e fluidos, através da via
intravenosa, quando a NE ndo é tolerada ou suficiente para completar as necessidades
nutricionais necessarias ao desenvolvimento e crescimento adequado. 11 A NP é administrada
por CVC ou periférico, sendo que se, se perspetiva NP de longa duragdo, o CVC é o eleito. !

E expectavel que os doentes com IIP necessitem de NP por longos periodos e, por isso,
guando estaveis devem fazer a NP no domicilio. Esta estd associada a menores taxas de
complicagdes, menor custo em saude e, ainda a uma melhor QdV para o doente e a familia. %3

No que que diz respeito a sua composicdo, esta deve ser equilibrada em termos de
macronutrientes e otimizada na relacdo calorias ndo proteicas/gramas de nitrogénio. 23 De
facto, a NP em composi¢des desequilibradas pode resultar em lipogénese, hiperinsulinémia,
esteatose hepatica, alteragdes no metabolismo das proteinas e aumentar a producdo de CO; e
associar-se a complicagdes como IFALD ou doenca metabdlica éssea. 23

A NE refere-se ao fornecimento de nutrientes e fluidos, através do trato gastrointestinal, por
via oral ou através de sonda nasogastrica/jejunal ou gastro/jejunostomia, de forma a suprir as
necessidades nutricionais do doente, completa ou parcialmente. * A selecdo da via de
administracdo depende da duracdo esperada da NE, do risco de aspiracao e do estado funcional
do intestino remanescente. *

A administragdo de NE em bdlus tem caracteristicas mais fisioldgicas o que permite
reproduzir a alimentagdo oral, com picos hormonais e de esvaziamento intestinal importantes
para a adaptacdo intestinal. 2! No entanto, a administragdo continua podera diminuir o risco de
intolerancia alimentar e promover a adaptacdo intestinal pela satura¢do do limen intestinal. %!
Assim, uma abordagem combinada, com administragdo em bdlus durante o dia e continua
durante a noite, podera conjugar vantagens para a promogdo da adaptagdo intestinal. 2!

No que ao tipo de alimentos diz respeito, como anteriormente referido, nos recém-nascidos

e lactentes, o leite materno é a escolha primordial para iniciar a alimentacdo. ' 2° Caso o leite



materno ndo esteja disponivel é discutivel qual a melhor férmula alternativa devendo ser tido
em consideragdo o comprimento do intestino remanescente, a idade gestacional do lactente e
o potencial risco de alergia as proteinas de leite de vaca, sendo as férmulas extensamente
hidrolisadas as mais frequentemente elegidas. & 2°

A diversificacdo alimentar, por via oral, tal como nos restantes lactentes deve ser iniciada por
volta dos 6 meses de idade e em pequenas quantidades. 2°> A diversificagdo alimentar é de
extrema importancia para a promog¢ao da adaptacdo intestinal, da capacidade de mastigacdo e
degluticdo, do reconhecimento de sabores e texturas por forma a evitar doengas do
comportamento alimentar, portanto beneficios muito para além de o de suprir as necessidades
nutricionais. 1> 2!

Durante a adolescéncia é expectavel um aumento das necessidades nutricionais dado que é
uma fase da vida caracterizada ndo so pelo crescimento somatico significativo, mas também de
desenvolvimento pubertdrio e de maturacdo bioldgica. Assim, nos adolescentes, é essencial o
ajuste e otimizagdo da NP e NE por forma a manter um crescimento e maturagdo adequados,

nomeadamente no que concerne a satde dssea. 26 2/

Terapéutica médica
Outras terapéuticas poderao auxiliar na assunc¢do da autonomia intestinal em conjunto com

a terapéutica nutricional. As hormonas sdo os agentes mais estudados pelo seu envolvimento
na motilidade intestinal e pelos efeitos tréficos na mucosa intestinal, sendo os resultados mais
promissores associados aos analogos do GLP-2. 28 O GLP-2 é uma hormona neuroenddcrina,
secretada pelas células L do ileo distal e do célon proximal, associada com o crescimento e
funcionamento intestinal. 2°

Muito recentemente esta disponivel o tedaglutide que é um analogo recombinante da GLP-
2, de administracdo subcutanea e didria, que estd autorizado para o uso pediatrico. 1* A agdo
deste andlogo estd relacionada com a reducdo da motilidade, aumento da vascularizacdo
intestinal e efeito tréfico da mucosa intestinal, com hiperplasia e melhoria da capacidade de
absor¢cdo e adaptacdo intestinal que poderdo estar refletidos os niveis mais elevados de
citrulina. 3° Esta é um aminoacido n3o essencial, produzido pelos enterdcitos cujos niveis
parecem correlacionar-se com a massa de enterdcitos e o comprimento intestinal. 3

O tedaglutide parece estar associado a uma redugdo de pelo menos 20% das necessidades
de NP em 50% a 60% das criangas. 32 Em Portugal, de acordo com dados da SPGP em 2018, 7
criangas e adolescentes com IIP tinham iniciado tedaglutide, dos quais 2 conseguiram

descontinuar a NP e os restantes reduziram as suas necessidades. ' As principais preocupagdes



com os analogos do GLP-2 devem-se ao risco de neoplasia, pela extensa hiperplasia do epitélio

intestinal e pela curta duracio de a¢do que obriga a administra¢des didrias. 33

Terapéutica Cirurgica
As técnicas cirurgicas surgiram ha varias décadas conjeturando-se muito prometedoras no

tratamento dos doentes com SIC, especialmente naqueles em que a autonomia intestinal ndo
era alcancdvel com a terapéutica nutricional. 3* Contudo, os resultados n3o se tém afigurado
muito promissores, pelo que passaram a ser ponderados apenas em casos pontuais e muitos
especificos, com caracteristicas clinicas particulares, em que os beneficios aspirados possam ser
considerados superiores aos elevados riscos inerentes a estas técnicas. 2% 3°

As principais técnicas cirurgicas de reconstrucdo autdloga pretendem o alongamento do
comprimento intestinal remanescente com possivel melhoria da motilidade e da absorcao
intestinal. 36 34 A técnica de Bianchi, mais antiga, é descrita pela formacdo de duas hemi-ansas
intestinais simétricas, através da ressecdo de um segmento de intestino dilatado, com
manuten¢do do mesentério e vascularizagdo prépria. Posteriormente, estes segmentos sdo
anastomosados entre si, em sentidos opostos de peristalse, com consequente aumento do
comprimento intestinal e lentificagdo do transito intestinal (apéndice V, figura 2). 3 Outra
técnica, possivelmente mais utilizada, é a enteroplastia transversa seriada (STEP) com a
vantagem de poder ser replicada varias vezes.3® O STEP é um procedimento cirdrgico em que
através de cortes perpendiculares ao longo do eixo intestinal, em lados alternados, se cria um
ziguezague, que conduz ao aumento do comprimento intestinal e diminui¢cdo do seu diametro
(apéndice V, figura 2). 36 Segundo dados do International STEP Registry de 2013, 66% dos
doentes melhoraram a sua autonomia intestinal e 47% descontinuaram a NP apds procedimento
de STEP. 38 Contudo, estes procedimentos cirurgicos estdo associados a elevadas taxas de
complicagdes pelo que devem ser propostos apenas em casos restritos. 38

O transplante intestinal é o ultimo recurso para dos doentes com IIP sem autonomia
intestinal e que desenvolvem complicagbes graves, como a perda de acessos venosos ou
IFALD.1> As enteropatias congénitas, pela gravidade e irreversibilidade dos quadros
apresentados, sdo os principais candidatos ao transplante intestinal, exceto nos casos de
enteropatia autoimune. 4

Segundo dados do registo internacional de transplante intestinal, entre 1985 e 2017, foram
realizados 2080 transplantes sendo as taxas de sobrevivéncia a 1 ano e 5 anos de,
respetivamente, 72,7% e 57,2%, sendo a principal causa de morte nestes doentes a sepsis. 3° O

transplante combinado de intestino e figado é op¢do em cerca de 46% dos transplantes

realizados e parece ter melhores taxas de sobrevivéncia associadas. 3° Sobre o enxerto, a taxa
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de sobrevivéncia diminui ao longo dos anos estabelecendo-se aos 5 anos em 48,8%, sendo a
rejeicdo a principal complicacdo. 3° De entre os doentes transplantados cerca de 60%
alcancaram a autonomia intestinal, isto é, a independéncia de NP. 3° Apds décadas de
transplante intestinal pedidtrico, ndo se verificam melhorias na morbimortalidade destes
doentes, com taxas de mortalidade a rondar os 50% aos 5 anos de transplante e, portanto, as
indicacGes para esta técnica sdo cada vez mais restritas com investimento preferencial nos
programas de reabilitacdo intestinal. !

Assim, em 2019, foram reformulados e propostos novos critérios para o transplante
intestinal ficando reservado para casos muito pontuais como IFALD grave, trombose de trés em
guatro vasos supradiafragmadticos ou enfarte intestinal agudo com insuficiéncia hepatica e

rejeicdo de primeiro transplante intestinal. 4°

Programas de reabilitacdo intestinal

Os PRI foram pela primeira vez descritos entre 1980 e 1990 pelo aumento de casos de
doentes com IIP a necessitar de cuidados especializados e individualizados por uma equipa
experiente, cooperante e multidisciplinar. 3 ¢ 4!

O objetivo major dos PRI é promover a autonomia intestinal com reducdo de complicacdes
associadas e de custos em salide e promogdo da QdV do doente e da familia. 4> 42

A constituicdo das equipas é varidvel, mas, por norma, fazem parte as
especialidades/competéncias de pediatria, gastroenterologia, cirurgia pediatrica, nutrigdo,
pedopsiquiatria, farmdcia, enfermagem e servico social. Além destes, podem ser consultadas
outras especialidades que sejam importantes para o melhor cuidado ao doente. ** A equipa do
PRI deve intervir precocemente no diagndstico de IIP, e orientar, monitorizar e avaliar o doente
em todas as suas vertentes. 4!

Os PRI tém demonstrado uma redugdo na morbilidade e mortalidade destes doentes, na

ordem dos 90%, assim como uma redugdo do recurso a tratamentos cirurgicos e de transplante

intestinal e redugdo de custos em satde. #

ComplicacGes associadas a IIP

A 1IP estd intimamente relacionada com vdrias intercorréncias por alteragdes da fungdo e
estrutura intestinal e outras associadas com as terapéuticas implementadas. 2
A primeira complica¢do a referir nestes doentes sao os défices nutricionais associados com

a ma absorgdo intestinal e que sdo dependentes do comprimento e fungao do intestino



remanescente, e que poderdo n3o ser colmatados pela NP. %3 O ferro, parece ser micronutriente
mais afetado, seguido do zinco e vitamina B12. >? Assim, torna-se essencial a monitorizagdo dos
défices vitaminicos e minerais. !

O comprometimento do desenvolvimento estaturo ponderal ndo pode ser dissociado de
desajustes no cumprimento das necessidades nutricionais, mas também certamente estara
implicado o estado inflamatdrio associado com a doenga crénica, assim como fatores
psicossociais, como a ansiedade e o stress. ** Segundo Pichler et al, cerca de 50% dos doentes
s30 mais baixos que a populag¢do saudavel. ** Contudo, mais recentemente, Yanchis et al, avaliou
os percentis associados com as curvas de crescimento da Organizacdo Mundial de Saide (OMS),
observando-se ligeiramente inferiores aos da populacdo saudavel, com z-scores de -0,4 +0,9,
para o peso e -0,5 + 1 para a altura. *°

A saude dssea pode também ser comprometida, refletida pela baixa densidade mineral éssea
(DMO) que é comum em cerca de 30% destes doentes, e que estd intimamente relacionada com
a doenca metabdlica 6ssea. ** 4> De facto, desequilibrios na homeostasia do metabolismo fosfo-
calcio pode culminar com a reabsorcao de calcio ésseo e hiperparatiroidismo secundario, com
consequente diminuicdo da DMO. #® A avaliacdo da DMO é realizada através de densitometria
dssea (DEXA), sendo que em idade pediatrica, os valores de z-score estardo na dependéncia da
idade e sexo da crianca. *® Os doentes com DMO abaixo do normal poderdo configurar estados
de osteopenia e osteoporose, com consequente aumento do risco de fraturas e doenca dssea.*’
A monitorizacdo dos valores séricos de vitamina D, calcio ionizado, fésforo, fosfatase alcalina
(fragdo 6ssea) e paratormona serdo muito Uteis nestes doentes. %8

As alteragbes de motilidade intestinal com diminuigdo do tempo de transito intestinal,
podem conduzir a diarreias, com perdas gastrointestinais excessivas e passiveis de
descompensar clinicamente o doente, e que podem ser incapacitantes associadas a dor e
distensdo abdominal. 11 Nestes doentes, o tratamento com loperamida e fibras solGveis, como
a pectina, permite diminuir o tempo de transito intestinal e aumentar o volume de fezes. 24
Estes doentes tém, por vezes, hipersecrecao gastrica com ulceragdo onde pode haver indicagdo
para o uso de bloqueadores dos recetores H2 e inibidores da bomba de protdes. % 11

Outro fator que pode comprometer o metabolismo gastrointestinal é o sobrecrescimento
bacteriano no intestino delgado (SIBO). Este, refere-se a um crescimento excessivo de bactérias
no intestino delgado e do seu metabolismo, por alteragbes da motilidade e da anatomia

intestinal, sendo as principais bactérias relacionadas os Bacteroides, Enterococcus e

Lactobacillus. ' >° O SIBO promove a estase intestinal e alteracdes da microbiota intestinal
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facilitando mecanismos de translocagdo bacteriana e consequentemente a ocorréncia de
sepsis.”! A sintomatologia associada é inespecifica, tais como dor e distensdo abdominal,
diarreia ou flatuléncia. No diagndstico de SIBO pode haver indicacdo para a realizacao de prova

terapéutica com ciclos de antibioterapia oral, !

ou até ciclos de tratamento profilatico,
nomeadamente com metronidazol ou rifaximina, 1 semana por més. Os probidticos,
moduladores da microbiota intestinal, ndo sdo recomendados por rotina nos doentes com IIP,
principalmente nos que possuem CVC pelo risco de infe¢do. >!

Ao longo de varios anos a IFALD foi a principal causa de mortalidade nos doentes com IIP,
associada com NP de longa duracdo, e estima-se que 22 a 33% dos doentes com |IP possam vir
a desenvolver a mesma. 2 Esta, é caracterizada por alteracdes hepaticas e biliares associadas
com alteraces da funcdo intestinal e com a NP de longa duracdo. °2 O risco de IFALD esta
intimamente associado com a duracdo da NP e a sua composicdo, as infecdes e a auséncia de
NE. As emulsdes lipidicas que originalmente faziam parte da constituicdo da NP eram a base de
dleo de soja, com teores elevados de acidos gordos polinsaturados 6mega-6 e fitosterdis, com
efeitos pro- inflamatérios. 23 Além disso, o excesso de energia fornecido pelos hidratos de
carbono da NP associa-se a hiperinsulinémia e, consecutivamente, a esteatose hepatica. 23

Ainda, a reduzida ingestdo alimentar, quer por via oral ou NE, conduz ao aumento da estase
biliar com consequente alteragdo da circulagdo enterohepdtica e que culmina com a dilatagao
da vesicula biliar, lama biliar e litiase biliar bem como com o comprometimento de toda a
secre¢do neuroenddcrina. > Além destes, a prematuridade, por imaturidade hepatobiliar, e o
risco de infe¢des relacionadas com o CVC ou SIBO sdo fatores de risco para o desenvolvimento
de IFALD. 2 Assim, nestes doentes é essencial a monitorizagdo dos parametros de colestase e
funcdo hepdtica, sendo a biopsia hepatica o gold-standard para diagndstico de IFALD. No
entanto, dado o seu caracter invasivo é pouco utilizada em rotina. °? O fibroscan e os testes
respiratérios com metionina estdo ainda em estudo como métodos de diagndstico e
monitorizacdo na IFALD. >3-°

Atualmente, as infe¢bes associadas ao CVC sdo a principal causa de morbilidade e
mortalidade nos doentes com IIP e NP de longa duragao e, por norma, sao contabilizadas por
cada mil dias de uso de CVC. °® 7 De acordo com dados de Wendel, D. et al, o nimero de
infecBes na populagdo com CVC varia entre 0,25 e 13,9/ 1000 dias, sendo esta diferenca
relacionada com os tipos de prevencdo realizados. >’ A principal causa destas infecdes estd

associada com maus cuidados de assepsia. Os microrganismos colonizam o limen do CVC e, em

dltima instancia, entram na corrente sanguinea com consequente sepsis. °/ O diagndstico é
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presuntivo pelas manifestaces de febre e shivering em doentes com CVC, dado que 70% destes
tém bacteriemia. °/ O tratamento deve ser iniciado precocemente, apds colheita de
hemoculturas, com antibioterapia empirica e por via intravenosa e pode ser necessdria a
substituicdo do CVC. >’

A prevencao destas infecGes é possivel com a selecdo adequada do tipo de CVC, cuidados de
assepsia, formacdo periédica dos profissionais de salde e de educag¢do ao cuidador. >/ Além
destas medidas, os doentes com risco elevado de infecdo devem realizar bloqueios com agentes

56,57 com melhoria em cerca de 70% do

antimicrobianos como a taurolidina ou o etanol a 70%,
nimero de infecdes por 1000 dias. %3 A taurolidina, cuja sua fungdo interfere com a parede
celular dos agentes microbianos, impede a sua adesdo as paredes do CVC e formacdo de
biofilmes, n3o tendo sido relatados efeitos laterais do seu uso. °® % Por seu lado, o etanol atua
pelo seu efeito antimicrobiano, sendo reportadas alteragdes na integridade dos CVC,
complicagdes mecanicas por oclusdo ou trombose, e efeitos sistémicos, como flushing. >’ 6% 63

Os CVC podem, ainda, estar associados a complicagdes mecanicas como roturas, oclusdes e
tromboses de cateter com impacto na morbilidade destes doentes, pela perda de funcionalidade
do CVC com necessidade de substituicado, cuja gestdo dos locais anatdomicos para a sua colocacdo
é vital. 7 6> As tromboses relacionadas com o CVC devem-se a processos de hipercoagulacdo e
que podem conduzir a oclusdo do cateter ou migrar para a corrente sanguinea. Neste ultimo
caso podem provocar embolias pulmonares, congestdo venosa ou sindrome da veia cava
superior. ®® A perda de acessos venosos associada quer a infe¢des, quer a complicagdes

mecanicas, é, atualmente, uma das principais causas de transplante intestinal. >’

A Qualidade de vida na Insuficiéncia Intestinal Pediatrica

O conceito de QdV é, segundo a OMS, a percecdo que um individuo tem sobre a sua posicao
na vida, dentro do contexto dos sistemas de cultura e valores nos quais esta inserido, e em
relagdo aos seus objetivos, expectativas, padrdes e preocupagdes. E subjetivo e
multidimensional, incluindo as dimensdes fisica, psicoldgica, espiritual e social e as suas
interacdes. 4

Quando comparadas com a popula¢do pediatrica saudavel e na idade escolar, as criancas
com IIP tém menor QdV relacionada com o carater crénico da sua patologia e a necessidade de
tratamentos de longa duragdo, com consequente aumento da morbilidade pelo risco de infecdo
ou de intervencdes médicas associadas. 4% 4> Mesmo quando comparadas com outros doentes

crénicos com a mesma idade apresentam menor QdV, assim como as suas familias. 3% 7
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Estes doentes apresentam limitagdes relacionadas com varias vertentes da QdV. A presenga
de CVC ou estomas, sintomatologia gastrointestinal, como dor abdominal ou altera¢es do
padrdo intestinal por urgéncia defecatdria e a pesada logistica associada a NP noturna sdo
fatores limitativos da QdV. 4% 68

Na dimensao fisica, estes apresentam limitacGes nas atividades quotidianas como tomar
banho, gatinhar, brincar ou praticar exercicio fisico, quer por sintomatologia associada quer pela
presenca de CVC ou estomas. 4% 68

O absentismo escolar tem forte impacto no aproveitamento escolar destes doentes, dada a
necessidade de faltar para consultas e intervencdes médicas, além das possiveis urgéncias que
podem conduzir a internamentos prolongados. 7 Além do impacto académico, o absentismo
escolar tem um papel importante em termos sociais pois pode comprometer a construcao de
relacdes de amizade e de integracdo plenas e, ainda, sentimentos de vergonha e timidez,
associados com a sua patologia. 6768

A socializacdo com os pares pode estar comprometida, associada com um padrdo alimentar
gue pode ter algumas particularidades e que conduz a um menor convivio social na hora da
refeicdo, assim como, a realizacdo da NP e presenca de CVC, que restringe o tipo de convivio e
atividades com os pares. 67 68

A dimensao psicoldgica é, também, afetada nestes doentes com alteracGes no padrdo de
sono, sentimentos de medo, tristeza e raiva, com labilidade emocional, e extrema ansiedade por
preocupacdo com o seu estado de satde e de possiveis complicacdes. 8 63

A adolescéncia é um periodo critico no desenvolvimento do individuo com aumento do
sentimento de autonomia, responsabilidade e independéncia, mas também de rebeldia. Nos
doentes com IIP impdem-se que sejam capazes de gerir as suas necessidades e riscos com a
doenca para uma evolugdo positiva. ' Um estudo recente refere que os adolescentes com IIP
tém uma QdV inferior quando comparada com adolescentes saudaveis associado a um maior
numero de internamentos, consultas, exames e tratamentos. 7°

A QdV da familia é afetada negativamente pela doenga dos filhos dado que a dinamica
familiar é alterada desde o diagndstico de IIP por desgaste fisico e emocional, assim como, pela
diminuicdo das atividades sociais em familia. % 6% 7% 72 Além disso, dado o risco de
complicagbes, internamentos e alteragdes terapéuticas estas familias vivem diariamente em
stress e, por isso, tém risco de desenvolver patologia depressiva, perturba¢des de ansiedade,
disturbios do sono e isolamento social. %8 6% 72

Se, por um lado, a NP no domicilio permite uma maior liberdade fora do hospital, por outro

limita a familia nas suas atividades quotidianas com uma sobrecarga didria na preparacdo da NP
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e limitacdo das atividades de lazer. Além disso, aumenta a responsabilidade da familia no
tratamento o que aumenta os niveis de ansiedade e de medo de que possam comprometer a
salide dos seus filhos. 6% 70

Como a maioria dos doentes sdo diagnosticados no primeiro ano e vida parece haver uma
melhoria em termos de QdV da familia com o aumento da idade da crianca. A criacdo de
estratégias para lidar com a doenca e incorporar as necessidades da crianca no dia-a-dia,

parecem, ser o principal fator de mudanca. ’* A criacdo de grupos de apoio e associacdes

permite que as familias partilhem as suas experiéncias com efeitos positivo na sua QdV. 7!
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Caso clinico

O caso clinico refere-se a uma adolescente (16 anos e 9 meses), caucasiana, estudante,
catdlica e segunda filha de pais saudaveis e ndo consanguineos.

O agregado familiar é nuclear. A adolescente vive com os pais e o irmdo num apartamento,
em meio urbano, com saneamento bdsico e adequadas condi¢cdes de habitabilidade e com
animais de estimacdo, caes e gatos, devidamente cuidados e vacinados.

Atualmente, o pai com 51 anos, tem 0 92 ano de escolaridade, é assistente operacional e ndao
refere antecedentes patoldgicos relevantes. A mae com 41 anos, tem o 122 ano de escolaridade,
é assistente operacional e ndo tem antecedentes patoldgicos relevantes. E, o irmdao com 23
anos, é estudante universitario, com rinite alérgica. Nao existem outros antecedentes familiares
relevantes.

A gestacdo foi vigiada, sem intercorréncias (Il Gesta Il Para), com ecografias pré-natais
relatadas sem alteragdes. As serologias maternas do 32 trimestre eram as seguintes: AgHBs
negativo, VIH negativo, VDRL ndo reativo e imune a rubéola e toxoplasmose. O grupo sanguineo
materno é O Rh+.

O parto foi eutdcico, as 38 semanas de gestacdo, na maternidade de Mirandela, com Apgar
de 9/10, ao primeiro e quinto minuto, respetivamente. A somatometria era adequada a idade
gestacional, com peso de 3040g (P25, National Centre for Health and Statistics (NCHS)),
comprimento 50cm (P50, NCHS) e perimetro cefalico 34cm (P50, NCHS). O exame objetivo ao
nascimento era normal.

Em D1 de vida, por quadro de vémitos biliares persistentes e auséncia de eliminacdo de
mecénio foi transferida para o Hospital Central Especializado de Criangas Maria Pia sendo, em
D3, submetida a uma enterectomia descompressiva e ileostomia, por oclusdo intestinal. Além
desta, realizou 3 reintervengdes, sendo a primeira em D8 de vida e a Ultima aos 2 meses de
idade, por quadros de oclusdo intestinal sucessivos, com montagem de ileostomias
progressivamente mais altas. As bidpsias dos fragmentos de cdélon e intestino delgado
revelaram displasia ganglionar extensa, estabelecendo o diagnéstico de DH.

Aos 3 meses desenvolveu uma fistula enterocutdnea pds-cirurgica, com drenagens
purulentas e com isolamento Enterobacteriaceae. Na sequéncia, desenvolveu um quadro de
sepsis com ponto de partida abdominal, febre, vomitos aquosos e dejecGes com muco e sangue
nao responsivo a tratamento médico, pelo que foi reintervencionada para correcdo de fistula
por laparotomia exploradora.

No segundo ano de vida hd referéncia a um quadro Infecioso/inflamatdrio grave e

prolongado com organomegalias macicas e focalizagdao pulmonar, extensamente investigada e
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escrutinada, com exames culturais, serolégicos seriados, bem como cintigrafias, imagens
tomograficas e até PET, mas sem ser possivel estabelecer um diagndstico.

Teve alta para o domicilio aos 16 meses com 3 jejuno-ileostomias, que incluia uma ansa cega,
e NP domiciliaria, complementada por alimentag3o via oral, adequada aos gostos e a idade. A
data de alta a somatometria era de 9,05kg (inferior P5, NCHS) e 78cm (P50, NCHS).

Apds a alta, manteve adequada evolucdo estaturo ponderal, psicomotora e cognitiva, sem
intercorréncias major, a excecdao de uma perturbacdao de comportamento alimentar que
consistia basicamente em mastigar os alimentos, ndo os engolindo e rejeitava-os cuspindo, da
gual recuperou progressivamente em ambulatério. A medicacdo habitual consistia em vitamina
K oral, ferro oral e/ou endovenoso, ranitidina (adicionada a nutricdo parentérica) / esomeprazol
e ciclos de antibioterapia oral de 1 semana /més (metronidazol / rifaximina).

Em novembro de 2013, aos 8 anos de idade, realizou reconstrucao do transito intestinal, por
laparotomia mediana infra umbilical com desmontagem das ileostomias, ileocolectomia total,
abaixamento jejunoretal pela técnica de Duhamel. Nesta altura, a medicdo de intestino
remanescente era de aproximadamente 80cm.

O desenvolvimento estaturo ponderal encontra-se representado no apéndice VI: o peso
manteve-se preferencialmente entre o P5 e P25 (NCHS), sendo desde os 9 anos inferior ao P5
(figura 3 e 5, apéndice VI) e a estatura acompanhou o P50 (NCHS); contudo aos 10 anos (2015)
esta comecou a cruzar percentis (figura 4 e 6, apéndice VI), com diminuicdo da velocidade de
crescimento. Foi extensamente investigada, tendo o estudo sido normal, no entanto
apresentava idade 6ssea inferior a idade cronoldgica pelo que foi assumido o diagndstico de
atraso constitucional de crescimento (tabela I, apéndice VI). Assim, iniciou a recuperag¢do aos 15
anos atingindo a estatura alvo de 159cm e prosseguindo o seu desenvolvimento pubertario com
surgimento da menarca aos 15 anos. O seu percentil de IMC (indice de Massa Corporal),
acompanhou o P5-P25 (NCHS) até aos 9 anos, e manteve-se inferior, paralelo ao P5 (NCHS) até
a atualidade (figura 7, apéndice VI).

Em fevereiro de 2021 iniciou tratamento com Tedaglutide, que tem decorrido sem
intercorréncias e a revelar-se bem-sucedido. De facto, em marco de 2022 (16 anos e 9 meses),
apresenta um peso de 43,7Kg (inferior P5, NCHS), altura de 161,5cm (P 25-50, NCHS) e IMC de
16,75kg/m? (P5-10, NCHS) e estadio pubertario de Tanner 5. De acordo com a avaliacdo de
composicdo corporal pelo método de bioempedancia (/n Body®), tem vindo a ser constatado um
ligeiro aumento de massa muscular, assim como na percentagem de gordura corporal, em
comparacdo com as avaliacOes anteriores, apesar de ainda se encontrarem abaixo para a idade,

especialmente em alguns segmentos corporais (figura 8 e 9, apéndice VII).
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A NP foi ajustada ao longo dos anos, com reducdo do nimero de dias por semana nos
periodos pré-escolar e escolar caracterizados pela menos taxa de velocidade de crescimento.
No entanto, com a entrada na adolescéncia, as necessidades nutricionais dispararam e houve
necessidade de aumentar novamente o nimero de dias de NP para 7 dias/semana. Apds o inicio
do tedaglutide foi possivel reduzir novamente, estando atualmente sob NP 10h/dia, em periodo
noturno, 4 dias por semana. De facto, um dos marcadores analiticos de avaliagdo da massa
enterocitaria, a citrulinemia, e que estd a ser monitorizada, tem revelado um aumento
significativo desde o inicio do farmaco e, portanto, a justificar esta significativa eficacia
metabdlica (tabela Il, apéndice VIII).

Os principais internamentos por intercorréncias foram por complicacdes relacionadas com o
CVC entre 2007 e 2019, por infecdo ou CVC ndo funcionante. Atualmente, o risco de infecdo por
CVC da doente é de 0,55/1000 dias de NP. Os agentes microbianos isolados nas infecdes por
CVC foram da familia de Klebsiella spp. De realcar que é uma taxa muito baixa, e, por essa razao
nunca iniciou bloqueio — lockterapia.

A saude dssea foi sempre monitorizada analiticamente e a partir dos 8 anos iniciou a
monitorizacdo também por densitometria 6ssea (DEXA) que tém revelado valores inferiores aos
esperados para a idade, z-score de -4,1, tradutores de osteoporose, apesar do controlo analitico
otimizado, mas em recuperacao. A doente nunca sofreu ou referiu dor dssea (tabela lll, apéndice
vill).

Desde 2021 em acompanhamento por Ginecologia pediatrica por episddios recorrentes de
dor na fossa iliaca esquerda, cujo estudo ecografico revelou um quisto anexial esquerdo
(40mm), sem repercussdes nos ciclos menstruais, mas com indicagdo para iniciar
hormonoterapia com Dienogest + Etinilestradiol (2mg + 0,03 mg).

Tem o Programa Nacional de Vacinagao atualizado, ndo realizou vacinas extraprograma, a
adolescente optou por nao fazer a vacinagdo contra o Sars-CoV2.

Atualmente, frequenta o 102 ano de escolaridade, na area das Ciéncias e Tecnologias, com
razoavel aproveitamento escolar, ficou retida um ano, 32 ano, por falta de assiduidade.

A QdV foi avaliada com recurso ao questionario KINDL, validado para a idade e aplicado a
adolescente e aos pais. Como ja referido para a adolescente este questionario era composto por
7 subgrupos (saude fisica, bem-estar emocional, autoestima, familia, amigos, escola e doenca),
cujos resultados encontram-se na tabela IV e V (apéndice IX).

A sua QdV global tem um score global de 68,75/100,00 sendo individualmente os subgrupos
mais afetados a autoestima, a escola e a doenca. No que a autoestima diz respeito é avaliado o
que a doente pensa sobre si prépria, referindo pouco orgulho nela prépria, pouco satisfeita

consigo e com poucas ideias, com score de 50,00/100,00. O subgrupo doenca avalia a forma
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como se sente para com a sua doenca, referindo a doente como como principais limitages da
QdV o receio que a doenca agrave e o medo de que os outros percebam a sua doenga, com um
score de 37,50/100,00. Ainda, o subgrupo escola com score de 56,25/100, sendo a preocupac¢do
com as notas o principal fator limitativo.

O subgrupo bem-estar emocional tem um score de 62,50/100, sendo que o principal fator
que afeta a sua QdV a este nivel, a inseguranca.

Por outro lado, os subgrupos com avaliagdo mais positiva sdo a saude fisica, a familia e
amigos. No subgrupo saude fisica sdao avaliados parametros em salde como sensacdao de
doenca, cansaco e dores que a doente n3o refere altera¢des, com um score de 81,25/100. Em
termos da familia sdo avaliadas as relacdes com estes, dos quais a doente refere sentir-se bem
em casa e que nao se sente limitadas no seu dia a dia pelos pais, pontuando este grupo com
87,50/100. No que aos amigos diz respeito, o score é de 75,00/100, com boas rela¢cdes com os
amigos e sentindo-se bem na presenca deles.

Além da avalia¢do da qualidade de vida da adolescente, os pais foram convidados também a
responder a um questionario adaptado, para avaliagdo da QdV da filha. Assim, os pais tém
tendéncia a avaliar pior a QdV global (68,75 vs. 57,81) da filha e, particularmente, no subgrupo
familia (87,50 vs. 68,75) e saude fisica (81,25 vs. 65,63), referindo o cansaco e a falta de energia
como fatores limitativos da QdV da filha. O Unico grupo onde os pais sobrevalorizam a QdV da
filha foi no subgrupo doenca (41,67/100), concordando, contudo, que o receio de agravamento
da doenca é o principal fator limitativo da QdV, mas com menor percecdo no medo que a filha

tem que os outros percebam a doenga.
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Discussao

O caso clinico apresentado refere-se a uma adolescente com diagndstico de DH extenso no
periodo neonatal. A DH é a causa mais comum de obstrucdo intestinal baixa no recém-nascido

e que ocorre em 1 a cada 5.000 nascimentos ’3 e, em Portugal, dados de 2018, foram reportados

dois casos de DH graves com IIP e necessidade de NP. 14

A DH é uma doenga congénita por defeito na migracdo neuronal da crista neural para os
plexos submucosos (Meissner) e mioentéricos (Auerbach) intestinais, entre a 42 e a 122 semana
de gestacdo, que afeta sempre a transicdo retosigmoideia e pode estender-se proximalmente,
por auséncia de células ganglionares no intestino. Assim, ha uma libertacdo continua de
acetilcolina com incapacidade de relaxamento e, consequente, contracdo dos segmentos
afetados que conduz a obstrucdo funcional nesses segmentos, e dilatacdo dos segmentos nao
afetados de intestino. 73

Muito raramente o intestino delgado pode ser atingido, 7> como é o caso desta doente, que
pela sua extensdo e gravidade se apresentou com um quadro de oclusdo intestinal no periodo
neonatal e condicionou a IIP. Poderia ter havido suspeita durante a gestacdo, por
polihidramnios, 7* contudo as ecografias s3o descritas como normais. O diagndstico definitivo
foi feito através da biopsia com auséncia de células ganglionares nos plexos e hipertrofia das
fibras nervosas. 74

Por norma, é necessario tratamento cirdrgico com ressec¢do das areas aganglionares. 74 Esta
doente foi submetida a quatro procedimentos cirurgicos por recorréncia de episdodios de
obstrucdo intestinal e, portanto, com ostomias ndo funcionantes, com constru¢do de estomas
progressivamente mais proximais, uma vez que ndo havia garantias se eram areas aganglionicas
apesar do mapeamento feito. Atualmente tem 80cm de intestino funcional.

No que a adaptagdo e autonomia intestinal diz respeito esta doente tem alguns fatores de
pior progndstico que o podem comprometer, como o comprimento intestinal inferior a 50%, a
auséncia de valvula ileocecal e de ileo terminal e a existéncia de complica¢des ao longo dos anos,
especialmente as multiplas cirurgias no periodo neonatal, as infe¢des de CVC (especialmente
nos primeiros anos de vida) e a gestdo de locais anatémicos para colocagdo de eventuais CVC
qgue venham a ser necessarios. Pelo oposto, a idade ao diagndstico e cirurgia que torna
expectavel o crescimento intestinal e, recentemente o inicio do tedaglutide tem-se revelado
promissor.

A monitoriza¢do do impacto do tedaglutide na doente pode ser avaliado pela melhoria da
sua autonomia intestinal, com reducdao de NP e nocao de melhor aproveitamento da ingestao

alimentar, e pelo aumento do efeito trofico da mucosa intestinal provavel refletido no aumento
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significativo de citrulina. E de realgar que, em 2021, apds introdugdo do tedaglutide o valor de
citrulina aumentou cerca de 6 vezes, o que parece ser indicativo de que o farmaco estimulou a
hiperplasia intestinal e aumento da massa de enterdcitos. 3!

Belza et al, propuseram uma estratificacdo de gravidade de IIP e probabilidade de autonomia
intestinal em leve, moderada e grave que corresponde, respetivamente, a 97,1%, 52,9% e 25,7%
de probabilidade de adquirir autonomia intestinal. 20 Os critérios utilizados, com base nos 6
meses apods cirurgia, sdo o comprimento intestinal superior a 50% (2 pontos), a presenga de
valvula ileocecal (1 ponto), o valor de bilirrubina conjugada inferior a 34 umol/L (2 pontos) e a
NE superior a 50% (3 pontos). 2% No caso da doente, aos 6 meses pds cirurgia, apenas cumpre o
critério de bilirrubina conjugada inferior a 34 umol/L, pelo que pontua 2 pontos, o que indica
doenca grave, com probabilidade de autonomia intestinal de 25,7%. Contudo, este valor ndo
tem em consideracdo as oportunidades terapéuticas recentes.

Em termos de complica¢Ges ao longo dos anos, aquelas relacionadas com o CVC foram as
mais relevantes com influéncia negativa no seu progndstico. O seu risco geral de infe¢Ges por
CVC é, atualmente, de 0,55/1000 dias de CVC, tendo a ultima infe¢do ocorrido em 2017 e o seu
risco major de infegdo foi entre 2007 e 2009 com 2,72/1000 dias de CVC, para além do periodo
neonatal. Ainda, é de realgar que quase todas as infe¢des ocorreram em meio hospitalar, o que
esta de acordo com a literatura, e que infere a importancia de apenas internar estes doentes
quando estritamente necessario. >’

Uma vez que o seu risco de infegao, atual, é inferior a 1 e se encontra ha mais de 1000 dias
sem infe¢Ges ndo necessita de cuidados especiais de bloqueio para manuten¢do do seu CVC
sendo indicativo dos bons cuidados de assepsia no domicilio por parte do cuidador ®

Apesar da NP de longa duragao, esta doente tem preservado a fungdo hepdtica mantendo-
se sem critérios clinicos, analiticos e imagioldgicos de IFALD, a exce¢do de periodos de grande
instabilidade clinica como no periodo neonatal e no 22 ano de vida, aquando da intercorréncia
infeciosa/inflamatdria prolongada, da qual recuperou completamente.

O transplante intestinal nunca foi ponderado nesta doente, o que real¢a a importancia de
um acompanhamento por uma equipa multidisciplinar continuada e de proximidade, dado o seu
controlo clinico, estabilidade atual em termos de complicagGes e o recente sucesso com a
terapéutica médica com o tedaglutide.

Segundo Yanchis D. et al, os doentes com IIP apresentam valores superiores de massa gorda
e inferiores de massa livre de gordura. > No caso, segundo a avaliacdo de composicdo corporal
por bioempedancia (apéndice XlI) a doente tem, de um modo global, valor de massa gorda e de

massa livre de gordura ligeiramente inferior ao normal para a idade. Este método tem limitagGes
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especialmente associadas com o crescimento e maturacdo fisioldgica nas criangcas e
adolescentes, pelo que podem ocorrer algum viés. Contudo, em termos clinicos a sua avaliagao
subjetiva de composicdo corporal é satisfatoria, ndo esquecendo o seu bidtopo que
constitucionalmente e por ineréncia familiar sempre foi do tipo longilineo. De facto, atingiu a
estatura alvo e esta no P50 deste parametro antropométrico, sabendo-se que o crescimento
estatural é seguramente um excelente indice de bom estado nutricional. +°

Relativamente a salde dssea, sabe-se que cerca de 30% dos doentes com IIP tém reducdo da
DMO, com valores médios de Z-score de -1,4; sendo mais frequente em doentes com
dependéncia da NP e que pode afetar negativamente o seu crescimento. 4* 4> Esta doente
apresenta valores de Z-score de -3 em 2016, e -4,2 em 2021, constituindo uma diferenca
superior ao indicado na literatura, sendo ja indicativo de osteoporose. Esta diferenca podera
estar relacionada com o estado inflamatdrio crénico de baixo grau que caracteriza estes doentes
e possa interferir no complexo metabolismo fosfocalcico, uma vez que analiticamente ndo tém
sido observadas alteracGes significativas. Ainda, ndo foram registadas até entdo fraturas ou
gualquer sintomatologia dssea.

A avaliacdo e promocao da QdV é cada vez mais importante na IIP como regulador do
adequado cumprimento terapéutico e de aceitacdo da doenca. Esta, foi avaliada com recurso a
ferramenta KINDL selecionada por estar adaptada e validada para portugués até aos 17 anos.

A doente apresenta uma QdV global inferior a populacdo de referéncia, mas com
sobrevalorizacdo relativamente aos valores de referéncia nos subgrupos Saude Fisica (81,25) e
Familia (87,50) e subvalorizacdo no subgrupo Doenca (37,50), sendo o receio de complicagdes,
o encobrir a doenca dos outros e tristeza perante a doenca, os principais fatores condicionantes
da suaQdV, de acordo com as suas respostas. Estes resultados vao de encontro aos encontrados
na literatura, com a limitagao de uso de diferentes ferramentas de avaliagao de QdV, destacando

uma baixa QdV nestes doentes quando comparados com adolescentes da mesma idade. 4% 67/

69,75

Surpreendentemente, no subgrupo de Saude Fisica a doente apresenta um score superior a
populagdo referéncia, o que também tem sido descrito na literatura. /> De facto, as questdes
sdo inespecificas, sobre dor, cansaco ou sensacdo de doenca, pelo que acabam por
reportar/projetar as suas dificuldades e sintomatologia especifica nos subgrupos de escola e
amigos pelo impacto nas atividades do dia-a-dia. 7®

Apesar de a Escola ser, por norma, uma das dimensées de QdV mais afetadas, de acordo com
os estudos de Neam et al (2020), pelo seu impacto na concentragdo, baixa assiduidade,

participacdo nas atividades fisicas e de relacionamento com os pares, ®7 a doente apesar de
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pontuar apenas 56,25/100,00 enquadra-se nos valores para a populacdo de referéncia (65,19 +
13,21). Sabe-se, contudo, que a doente ficou retida no 32 ano de escolaridade, provavelmente
relacionada com a extensa logistica associada com a doenca. Atualmente com um bom
desempenho escolar, mas revela no seu questiondrio medo de ter mas notas.

Sobre o subgrupo Doenga é importante realcar que os valores de referéncia foram obtidos
através de questiondrios a criangas com asma e diabetes mellitus que, apesar de serem doencas
cronicas, tém caracteristicas muito dispares dos doentes com IIP, uma vez que mesmo quando
comparados com estes, os doentes com IIP tém uma QdV inferior. 7>

O questiondrio aplicado é sobre a generalidade da QdV, e por isso, para um estudo mais
aprofundado e detalhado, seria importante a avaliagdo destes doentes com questionarios mais
especificos para a sua patologia, com enfoque na sintomatologia, na NP de longa duracdo, no
CVC e outras complicacdes.

Em relagdo a avaliacdo de QdV pelos pais, estes subvalorizam a QdV da filha em todos os
subgrupos, exceto no subgrupo Doencga, mas com valor muito similar, o que vai de encontro com
a literatura, em que as criangas relatam niveis superiores de QdV quando comparados com os

seus pais. 7> De acordo com Neam et al (2021) e Pederiva et al, hd, igualmente, uma diminuicdo

da QdV da familia associada com a doenca, por niveis elevados de stress e ansiedade, %% 71

oque
pode justificar esta subvalorizacdo dos pais por mecanismos de protecdo e ansiedade. Neste
sentido, a QdV dos pais e do irmao deveria também ser avaliadas, para compreender o impacto
da doenga nas suas proprias vidas e, caso necessario, implementar estratégias de apoio.

Contudo, sabe-se que, com a idade e a adolescéncia em particular, a QdV do doente e da
familia tem tendéncia a melhorar por mecanismos de coping e de adapta¢do para com a doenga,
que acabam por a integrar na rotina. ’* 7> Assim, o recurso a avalia¢cdes regulares de QdV é um
importante para compreender e monitorizar o impacto da doenca na QdV ao longo dos anos no
doente e na familia, e assim promover estratégias de apoio, caso seja necessario, pela equipa
multidisciplinar.

Dada a idade da doente, a transicdo para uma equipa de reabilitacdo intestinal de adultos
terd de ser planeada. Em 2020, Diamanti et al, sugeriram alguns critérios para esta transi¢cdo
ocorrer de forma apropriada. Segundo estes, a transicdo deve ocorrer entre os 18 e os 21 anos
e, comecando o assunto a ser abordado com o doente e a familia entre os 13 e os 15 anos. 7°
Este processo ja comegou a ser encetado nesta doente. Para além da idade, o crescimento, a
maturacdo pubertdria, as condi¢es clinicas e o estado psicolégico e social do doente sdo muito

importantes e devem ser tidos em conta na transicdo. A responsabilidade e independéncia

progressivas inerentes a idade, assim como a capacidade de tomada de decisdes e autonomia
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para realizagdo dos tratamentos, deve ser avaliada antes da transi¢do. ’® O acompanhamento
deve ser mantido em locais com organizagdo similar e localmente préximos e as duas equipas
de cuidados, pediatrica e de adultos, devem reunir com o doente e familia, em conjunto, de
forma a proporcionar uma transicdo tranquila entre todos. ’® No caso da nossa doente, a
transicdo serd feita dentro da mesma instituicao.

Como principais pontos fortes deste trabalho realga-se a analise e discussao do caso clinico
de uma adolescente com IIP e dependéncia de NP a completar quase duas décadas de vida. Uma
vez que a taxa de sobrevivéncia destes doentes tem vindo a aumentar, torna-se essencial
compreender a evolugdo da IIP ao longo dos anos, qual o impacto na adolescéncia, quais os
principais desafios que se colocam e como os abordar. Além disso, a avaliacdo da QdV torna-se
cada vez mais um importante instrumento adjuvante para atingir um bom equilibrio entre a
saude fisica e mental, com importancia ao longo das diferentes faixas etdrias, assim como a
monitoriza¢do da avaliagdo da familia.

Por outro lado, a principal limitacdo para a realizacdo deste trabalho foi, em termos praticos,
a auséncia de registos de varios anos no processo fisico da doente, ja armazenados no arquivo

morto, inacessivel, e da transicdo para o processo eletrénico.
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Conclusao

Com o aumento das taxas de sobrevivéncia nos doentes pedidtricos com insuficiéncia
intestinal, novos desafios se colocam aos profissionais de saude. Nos dias de hoje, o paradigma
para estes doentes ndo é sé a quantidade de vida que |he poderemos oferecer, mas sobretudo
primar pela otimizacdo da qualidade da sua vida para que estes doentes possam ter um
guotidiano cada vez mais “normal”.

Assim, os centros de reabilitacdo intestinal que integram equipas especializadas e
experientes com todas as valéncias e competéncias que possam ser Uteis a estes doentes tém
uma importancia crucial. Serdo, de facto, o pivot na gestao clinica personalizada de cada doente
per si. Do mesmo modo, a transicdo para a idade adulta deve ser preparada e acompanhada por
ambas as equipas, pedidtrica e de adultos.

Avancos cientificos recentes tém-se mostrado muito importantes no controlo de sintomas e
complicagBes associadas com a lIP. Sendo que a NP foi o alicerce que permitiu a sobrevivéncia
destes doentes ha algumas décadas, atualmente a otimizacdo da adaptacdo intestinal é
essencial para uma melhor QdV e reducdo de complicagdes da IIP. De realgar a terapéutica
médica com o tedaglutide na promoc¢ao da autonomia intestinal, com consequente melhoria na
QdV destes doentes.

A descricdo e discussao deste caso clinico visou explorar o caso de uma jovem com IIP desde
a infancia, nas suas varias vertentes incluindo as suas complica¢des e tratamentos associados,
de modo a ilustrar toda a complexidade e exigéncia destes casos. A avaliagdao da QdV desta
adolescente acrescentou a perspetiva pessoal e familiar do seu entorno de uma forma
sistematizada e que pode ser usada como um instrumento para adequar ajustes nao so clinicos

como também da sua integragao psicossocial.
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Apéndice Il — Questionario de QdV aplicado a adolescente’

30

o

Gostavamos de saber como 2ns andado Na Gitima semana, por 1550 Pensamos NUM3s pargunias

QuE QOSLIVaMOSs QUE rESPONCSSEEs.
» L& cada pargunia com 32ng3o.
» Pensacomo 1= ¥m comiodo 35 coisas na Oitima semana.

> Escolhs 3 resposta qus melhor 52 adequa e pde Um CruzZ No QUarado que 2sta por balxo.

N30 ha respostas certas ou erradas. O qus tu pensas & que Interessa

[ Por exempio: nunca |raraments | 43 vezes | frequentements | sempre
Na Uiima samana apetscau-

-me comer um gelado ><
Datagopreenchimento: __ /! (dia, més, ano)

© Heo-INDLT / adokecwrrs | Portugoems | Nverse-Sinbecw & Budinger | 2000 1
© 2001 Verslio Potugems. Cartro 2e Datudon & mmeetigesfc er Secde oe Undversicdecs 2 Cormtos
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Sou | rapanga I rapaz Idads:  anos
Quanos Im3os tens? | O i1 P2 i3 T4
P i makdes
Cue tpo de escola freguentas?

Estound __ “and.

1. Primeiro que tudo, gostavamos de saber umas coisas sobre a tua saude ..

4. . v medo ou sentHTiE Insspamta

3. ... & 0 que tens sentido sobre ti proprio.

1. ... Bwe orgulho =m mie propriaia
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4. .. e mionfes de boss deias
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4. As perguntas seguintes s3o sobre a tua familia .

- -mjmmmm“ .- - .

. Ende] precouEado'a com medo de
b mas nolas




7. Estas no agora hospital ou tens alguma doenga prolongada?

Sim iNao
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s SE ST
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3. ... consegul ldar bem com a minha
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4. ... csmeus pals rataram-es como
i bs=bé por causa da minha
doEnca

5. ... fizopossihvel para ques oS oulros
rdio 5= aperrapss s da minha
doenica

& ... sfsselme naescoby por Cyusa da
minha doEnca

Dbrigado por nos ajudares!
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Apéndice Ill — Questionario de QdV aplicado aos pais’
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Apéndice IV — Etiopatogenia na IIP

Insuficiéncia Intestinal
Pediatrica (51)

5'”dr.°me do Enteropatias Disturbios da
Intestino Curto .. L
congénitas Motilidade
(38)
]
] ]
Doenga de Pseudo obstrugdo
Congénita Adquirida — Inclusdo intestinal Croénica
Microvilositaria (6)
Atresia Intestinal | | | | Enterocolite | | Enteropatia em
(13) Necrotizante (5) “tufos”
. Vélvulos Diarreia
Gastroquise (6) [— | intestinais (16) || | Sindrémica
Doenga de — —{Isquemia Intestinal| — Enteropatia
Hirschprung (2) q Autolmune

—  Tumores (1)

latrogenia e
Trauma

| | Doenga de Crohn

(2)

Figura 1- Fluxograma das principais etiopatogenias associadas com a IIP

*() nimero de doentes pediatricos em Portugal, fonte SPGP de 2018, n=51 doentes pediatricos, 2 doentes com sindrome de Mitchel

Riley, contabilizados na atresia intestinal 14.
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Apéndice V —Terapéuticas Cirurgicas

Surgical procedure for bowel lengthening:
- LILT : Longitudinal intestinal lengthening and tapering
- STEP: Serial transverse enteroplasty

Figura 2- Esquema representativo das técnicas cirdrgicas na SIC*

*adaptada de Goulet et al, 2017, Intestinal Failure: Etiologies and Outcomes and Decision-Making Between

Rehabilitation and Transplantation. 77
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Apéndice VI — Avaliagdo do desenvolvimento estaturo-ponderal

Figura 3 - Variagdo do percentil de Peso da doente entre os 0 e os 24 meses, de acordo com as curvas de
crescimento do NCHS
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Figura 4 - Variagdo do percentil de comprimento dos 0 aos 24 meses de acordo com as curvas de crescimento
do NCHS



Legenda:

*1: NP 6 dias/semana
*2: NP diario

*3: NP 6 dias/semana
*4: NP 5dias/semana
*5: NP 4 dias/semana

Seta: Inicio de Tedaglutide

Figura 5 - Variagdo do percentil de Peso da doente entre os 2 e os 18 anos, de acordo com as curvas de
crescimento do NCHS, com informagdo das alteragées de NP ao longo dos anos
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Legenda:

*1: NP 6 dias/semana
*2: NP diario

*3: NP 6 dias/semana
*4: NP 5dias/semana
*5: NP 4 dias/semana

Seta: Inicio de Tedaglutide

Figura 6 - Variagdo do percentil de estatura entre os 2 anos e os 18 anos, de acordo com as curvas de crescimento

do NCHS, com identificagdo dos periodos de NP.
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Legenda:

= *1: NP 6 dias/semana
*2: NP diario
*3: NP 6 dias/semana
*4: NP 5dias/semana
*5: NP 4 dias/semana

Seta: Inicio de Tedaglutide

Figura 7 - Variagdo do percentil de IMC entre os 2 anos e os 18 anos, de acordo com as curvas de crescimento
do NCHS, com identificagdo dos periodos de NP.
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Tabela | - Variagdo da velocidade de Crescimento e Estadios de Tanner entre 2015 e 2021

Periodo Velocidade de | Estadio de Avaliacao de Idade dssea*
Crescimento Tanner

2015-2016 3 1 9 anos (10 anos e 7 meses)
2016-2017 2,5 1 10 anos (12 anos)
2017-2018 4,5 1 10 anos (13 anos)
2018-2019 7,5 2 -
2019-2020 6,5 3 -
2020-2021 3,5 5 -
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Apéndice VII — Registos da Avaliacdo de composicdo corporal por método de bioempedancia

(InBody ®)

Analise Musculo-Gordura

55 70 85 100 115 130 145 160 175 190 205 %
k
Peso ) o — 43 7
MassaMusculargegy | 70 80 %0 100 110 120 130 140 150 160 170 %
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IMC 104 134 164 207 242 270 290 31,0 330 350 37,0
bz osacorors (O I 16 8
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hhss:‘mngm Massa gin:luosu
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Esquerdo
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o 84,2% =
= o
= Abaixo g
L
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Figura 8 - Avaliagdo da composicdo corpora por método de bioempédancia ( InBody®)
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43,7

Paszs 1))

18,6
Massa
Muscular (kal
Esquelética
Massa da
Gordura e
Corparal

18.1 18,3
Percentagem
de Gordura % 170
Corparal 18,8
18

16,8

IMc {kgirri)

10.09.20. 14.01.21. 310321, 231221 08.03.22.
.
™ Reventz A Total 025 © 1330 @ 1048 § 1205 | 1300

Idade 15A2M  15A6M 15A8M 16A6M 16A9M

Figura 9- Evolugdo da composigdo corporal por método de bioempeddncia (InBody®) entre 2020 e 2022
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Apéndice VIl — Tabela Sintese de achados em exames complementares de diagndstico

Tabela Il - Resultados analiticos obtidos do biomarcador citrulina entre 2007 e 2021

Valores de Citrulina

Outubro 2007 11 umol/L

Abril 2008 8 umol/L
Setembro 2017 15 umol/L
Fevereiro 2021 19 umol/L

Inicio de Tedaglutide

Dezembro 2021 119 umol/L

Tabela Il - Resultados da avaliagdo da DMO por DEXA, com Z-score e T-score

Densidade Mineral 6ssea (DMO)
DMO (coluna
Ano Idade ( ) Z-score T-Score
lombar) (g/cm?)

2013 8A 3M 0,340 (0,35-0,70) * *
2016 10A 8M 0,431 -3,0 -5,6
2017 12A2M 0,498 -2,5 -5,0
2021 15A 8M 0,590 -4,1 -4,2

* ndo calculado
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Apéndice IX — Avaliacdo da QdV, pelo questionario KINDL

Tabela IV - Avaliagdo de QdV da adolescente, através do questiondrio KINDL, com valores de referéncia

Valores referéncia Valores de
Grupos de Valor Absoluto de Escala0 | . L referéncia para
- ~ internacionais para -
Avaliagao Pontuagao a 100 opulacio alvo* populagdo em
populac Portugal***
Saude Fisica 17 (min.4 — max.20) 81,25 68,24 (+17,38) 69,14 (+18,74)
Bem-estar emocional | 14 (min.4 — max.20) 62,50 79,41 (£12,89) 78,91 (£13,48)
Autoestima 12 (min.4 — max.20) 50,00 58,14 (+19,06) 50,78 (+20,26)
Familia 18 (min.4 — max.20) 87,50 75,51 (+17,68) 73,05 (+24,44)
Amigos 16 (min.4 — max.20) 75,00 78,06 (+13,47) 79,30 (£9,96)
Escola 13 (min.4 — max.20) 56,25 65,19 (+13,21) 50,00 (+13,31)
Total 90 (min. 24- méax. 120) | 68,75 70,78 (+10,01) 66,86 (+8,75)
Doenca 15 (min. 6 — max- 30) 37,50 60,10 (+14,80)**

* valores obtidos obtidos para populagdo alvo de acordo com o artigo Ferreira PL et al. Ravens-Sieberer,et al, 2000
** a populagdo alvo é referente a um subgrupo de adolescentes com doengas cronicas, Ravens-Sieberer,et al, 2000
*** valores obtidos para a populagéo alvo portuguesa sauddvel, Ferreira PL et al.

Tabela V - Avaliagdo da percegdo de QdV pelos pais, através do questiondrio KINDL- versdo pais

Grupos de Avaliagao V:::tumaic;f:obssglalgO de Escala 0 a 100
Saude Fisica 14,5 (min.4 — max.20) 65,63
Bem-estar emocional 13 (min.4 — max.20) 56,25
Autoestima 11 (min.4 — max.20) 43,75
Familia 15 (min.4 — max.20) 68,75
Amigos 14 (min.4 — max.20) 62,50
Escola 12 (min.4 — max.20) 50,00
Total 79,5 (min. 24- max. 120) 57,81
Doenca 16 (min. 6 — max- 30) 41,67
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