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RESUMO

Introdugao: A doenca de Whipple (DW) é uma doenga
rara, multissistémica e com expressdao comum a outras
patologias prevalentes, cuja patogénese parece depender
da acdo do Tropheryma whipplei. O seu diagnostico ¢é
complexo, habitualmente de exclusdo, podendo, se nio
for considerado, causar morte precocemente. Apesar do
tratamento por um periodo prolongado permitir a re-
missdo completa do quadro, a recidiva é frequente.
Descrigao do caso: Doente do sexo feminino, 34 anos,
raca caucasiana, administrativa, inserida numa familia
monoparental, classe média de Graffar, sem anteceden-
tes patoldgicos relevantes. Recorreu a primeira consulta
com a Médica de Familia em 2009 por quadro de poliar-
tralgias de atingimento assimétrico e cardcter migratd-
rio, associado a rigidez matinal, com cerca de 2 anos de
evolugdo. Sem outras queixas sistémicas. O estudo anali-
tico efetuado revelou aumento dos pardmetros inflama-
torios, sem outras altera¢des. Por suspeita de artrite rea-
tiva, foi observada em consulta de Reumatologia, sem
diagndstico conclusivo. Cerca de 2 anos depois, a doente
engravida, com resolu¢ao completa do quadro clinico e
dos achados analiticos e, simultaneamente, separa-se do
companheiro e pai do filho. Trés semanas apds o parto,
inicia quadro de diarreia profusa, sem sangue ou muco,
associada a astenia e perda ponderal. Da investigagao
realizada destaca-se o resultado do estudo endoscépico:
lesoes sugestivas de doenga de Crohn na colonoscopia,
e alteragdes compativeis com DW na endoscopia diges-
tiva alta. A Médica de Familia optou por iniciar trata-
mento com cotrimoxazol, com remissdo completa dos
sintomas. Mantém seguimento na consulta de Gastren-
terologia pelo risco de recidiva da doenga.
Comentario: Embora rara, é importante considerar a
DW perante quadros clinicos insidiosos e com sinto-
matologia inespecifica e multiorganica, incluindo gas-
trointestinal. Alteracdes na dindmica familiar podem ser
agentes confundidores, desempenhando o Médico de
Familia um papel fundamental na gestdo psicossocial da
doenga e da doléncia. Esta doenga constitui, assim, um
desafio diagnostico — “uma doenga com varias faces”

Palavras-chave: doenca de Whipple, Tropheryma whi-
pplei

INTRODUGAOQ

A DW ¢ uma doenga multissistémica, que pode mani-
festar-se clinicamente de forma muito diversa e, por ser
rara, é muitas vezes diagnosticada tardiamente. Embo-
ra a literatura estime cerca de 12 novos casos por ano a
nivel mundial, a sua verdadeira incidéncia ¢ desconhe-
cida. Na verdade, este valor encontra-se provavelmente
subestimado atendendo ao crescente nimero de casos
diagnosticados e publicados apds a introdugdo de novos
métodos de diagnostico, como a polymerase chain reac-
tion (PCR).! Em Portugal encontram-se relatados alguns
casos."? A doenca afeta predominantemente individuos
de raga caucasiana, do sexo masculino, sendo a idade
média ao diagndstico de cerca de 50 anos, embora possa
afetar todas as faixas etdrias."*

Na etiologia infeciosa da doenga estd implicado, como
agente causal, um bacilo gram-positivo, Tropheryma
whipplei, e a certeza diagnostica depende da confirma-
¢do histoldgica ou do uso de métodos de biologia mole-
cular. Entre as formas de apresentacdo mais frequentes
destacam-se a diarreia e a perda ponderal, decorren-
tes de uma sindrome de ma absorcéo, tendo em conta
que o intestino delgado ¢ a regido mais frequentemente
acometida.' As artralgias e artrites surgem em cerca de
90% dos doentes, sdo predominantemente simétricas e
migratdrias, e podem preceder a sintomatologia intesti-
nal em cerca de 10 anos. A doenca extra-intestinal pode
ainda envolver o sistema nervoso central (45%) e o co-
ragao.>®

Como tratamento, advoga-se a utilizacdo de antibiote-
rapia capaz de atravessar a barreira hematoencefalica
atendendo ao crescente reconhecimento de manifesta-
¢Oes neurologicas, meses ou anos apds tratamento efi-
caz, as quais podem deixar sequelas graves e definitivas.
Os doentes devem, por isso, permanecer em vigilancia
por tempo indeterminado, no sentido da detegao preco-
ce da recidiva.?

DESCRICAO DO CASO

Doente do sexo feminino, 34 anos de idade, raca cau-
casiana, administrativa, inserida numa familia mono-
parental, pertencente a classe média de Graffar. Sem
antecedentes patoldgicos relevantes, sem medicagao
habitual. Nao fumadora, sem habitos etilicos ou consu-
mo de substancias ilicitas. Plano nacional de vacinagao e
rastreio do cancro do colo do ttero atualizados.

Em maio de 2009 recorreu pela primeira vez a consulta
na USF por quadro de poliartralgias de atingimento as-
simétrico e cardcter migratdrio, envolvendo coluna cer-
vical, ombros, punhos, joelhos e tornozelos, associadas
a rigidez matinal, com cerca de dois anos de evolugao.
Negava febre, astenia, anorexia, perda ponderal, dor ab-
dominal, bem como nogao de infegdo recente do apare-
lho respiratdrio ou cutaneo. Sem referéncia a sintomas
de outros érgaos ou sistemas.
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Ao exame fisico apresentava bom estado geral, pele co-
rada e hidratada e sem lesoes aparentes; sem febre. O
exame da orofaringe e otoscopia ndo revelou alteragdes.
A auscultagdo cardiopulmonar era normal. Nao foram
palpadas adenomegalias ou organomegalias. As articu-
lagoes apresentavam sinais inflamatérios (edema, rubor
e dor) e algum grau de incapacidade funcional.

Do estudo analitico efetuado, destaca-se a presenga de
leucocitose (13,6x10°/L) e neutrofilia (86,4%) e elevagao
de outros pardmetros inflamatérios, nomeadamente ve-
locidade de sedimentagdo e proteina C reativa; o fator
reumatdide, anticorpos antinucleares e antiDNAds eram
negativos; o proteinograma era normal. Por suspeita de
espondiloartropatia seronegativa, nomeadamente artri-
te reativa, foi referenciada a consulta de Reumatologia
para estudo complementar. Desta avaliagdo nao foi pos-
sivel obter um diagndstico conclusivo.

Em dezembro de 2010, a doente engravida, com resolu-
¢do simultdnea e completa do quadro clinico e dos acha-
dos analiticos. A gestagdo decorreu sem intercorréncias.
Porém, neste periodo, a doente separa-se do compa-
nheiro e pai do filho. Este evento de vida ndo pareceu,
no entanto, exercer impacto negativo no estado de satide
psiquico da doente.

Trés semanas apos o parto (eutdcico, sem intercorrén-
cias), em setembro de 2011, recorre novamente a con-
sulta por queixas de diarreia profusa com 3 dias de evo-
lugdo, 3 a 4 dejegodes por dia, incluindo noturnas, sem
sangue ou muco; sem qualquer contexto infecioso/epi-
demioldgico suspeito. Associadamente referia astenia e
apresentava perda ponderal de 5 quilos neste periodo,
mantendo-se apirética. O exame objetivo ndo mostrou
achados relevantes, a exce¢do de palidez e bidtipo ema-
grecido. Analiticamente apresentava leucocitose e neu-
trofilia, embora menos acentuada, bem como discreta
elevagdo dos marcadores inflamatorios. A funcéo tiroi-
deia era normal e os exames bacterioldgico e parasito-
légico de fezes negativos. Por suspeita de doenga infla-
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matoria intestinal (DII) realizou estudo endoscopico. A
colonoscopia demonstrou fenéomenos de ileite terminal
e o exame histolégico revelou lesdes sugestivas de doen-
¢a de Crohn (mucosa ileal com edema e infiltrado in-
flamatorio do colon, fissuras e esbogo de granulomas).
No sentido de excluir envolvimento de outras por¢des
do sistema digestivo, realizou endoscopia digestiva alta
onde foi possivel observar pontuado nacarado e dimi-
nui¢do discreta das pregas da segunda por¢ao do duo-
deno; histologicamente, o cérion vilositario da mucosa
duodenal estava ocupado por células histiocitarias car-
regadas por estruturas baciliformes Periodic Acid-Schiff
(PAS) - positivas, resistentes a didstase, compativeis
com DW. Dada a variedade de diagnosticos histologi-
cos obtidos, a Médica de Familia optou por realizar uma
prova terapéutica com trimetoprim + sulfametoxazol
160/800mg (cotrimoxazol), e referenciagdo imediata a
consulta de Gastrenterologia.

Apds dois meses de tratamento antibidtico verificou-se
resolugdo completa do quadro clinico e os exames la-
boratoriais eram normais. Nunca foram manifestados
sinais ou sintomas neurolégicos. A doente manteve o
tratamento instituido por um periodo de um ano e meio
(até abril de 2013), o qual foi suspenso por permanecer
assintomatica. Nesta fase, o estudo analitico ndo eviden-
ciava atividade inflamatéria ou parametros de ma absor-
¢do; no entanto, no estudo endoscépico persistia a po-
sitividade para o PAS, apesar da auséncia de alteracdes
macroscopicas.

A doente mantém seguimento em consulta hospitalar
dado o risco de recidiva da doenga, permanecendo até
a data assintomatica do ponto de vista clinico e labora-
torial.

COMENTARIO
Por se tratar de uma patologia rara e ter uma apresen-
tacdo clinica variada - “uma doenga com varias faces”
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- a DW nem sempre é diagnosticada ou ¢ identificada
tardiamente, com manifesto prejuizo para a sobrevida
dos doentes. E, por isso, importante considera-la como
um possivel diagndstico perante quadros clinicos insi-
diosos e inespecificos de sintomatologia multissistémi-
ca, incluindo a gastrointestinal. Mesmo quando dete-
tada e adequadamente tratada, a evolugdo clinica deve
ser monitorizada durante a terapéutica, para confirmar
a resposta ao tratamento, e varios anos depois do seu
término, de modo a evitar recidivas tardias."*

Este caso em particular refere-se a uma doente jovem,
contrariando os dados epidemioldgicos relatados na li-
teratura. Além disso, a sintomatologia inicial dirigiu o
estudo a uma causa do foro reumatologico, ilustrando
a sua expressao comum a outras doengas prevalentes, o
que atrasou o diagndstico. O diagnoéstico diferencial ini-
cial com artrite reativa foi ponderado pelo acometimen-
to oligopoliarticular assimétrico, embora as articulagdes
envolvidas nao obedecessem ao padrao tipico (mem-
bros inferiores) e fosse inexistente qualquer infe¢ao bac-
teriana prévia (genito-urindria ou gastrointestinal) ou
sintomatologia extra-articular concomitante.” Porém,
logo apds o parto a doente apresentou sintomatologia
gastrointestinal, tendo ampliado as hipoteses de diag-
noéstico inicialmente consideradas. O estudo endoscopi-
co, ainda que incongruente (DW/DII), foi fundamental
para a orientagdo diagnostica e terapéutica. A Médica de
Familia optou por iniciar uma prova terapéutica, com
antibidtico dirigido a DW, na tentativa de excluir esta pa-
tologia como uma causa potencialmente reversivel para
os sintomas apresentados. A antibioterapia utilizada foi
o cotrimoxazol, por se tratar do farmaco de primeira li-
nha no tratamento desta doenga e pela sua eficicia na
prevencao da recidiva no sistema nervoso central.”
Como expectavel, a doente teve melhoria clinica e anali-
tica nas primeiras semanas apds o inicio da terapéutica.
Embora haja falta de consenso na literatura, a duragdo
do tratamento habitualmente proposta é superior a um
ano. A suspensdo do mesmo depende da remissdo cli-
nica e laboratorial e da diminui¢do da quantidade de
macrofagos PAS positivos. Atualmente sabe-se que sua
persisténcia no exame histoldgico duodenal pode veri-
ficar-se véarios anos apos a remissao clinica (correspon-
dendo a material bacteriano degradado), pelo que a po-
sitividade do PAS apos o tratamento pode corresponder
a um falso positivo e nao a recidiva ou manutengao da
doenga. Nesses casos, uma PCR de Tropheryma whi-
pplei negativa exclui a recidiva da doenga; nesta doente
foi ponderada a sua realizagdao aquando da suspensido
do tratamento embora posteriormente nao tivesse sido
concretizada."®

O Meédico de Familia, pela sua relagdo privilegiada e
continuada com o doente pode ser uma pe¢a funda-
mental neste desafio diagndstico. Na verdade, a progres-
siva melhoria da acessibilidade aos CSP permite que as
queixas do doente sejam mais eficazmente abordadas,

de forma precoce, numa perspetiva longitudinal e, si-
multaneamente, global. Isto traduz-se numa melhoria
qualitativa dos cuidados de saude prestados, facilitando
uma correta identificagao, resolugao atempada e acom-
panhamento do quadro clinico. Ao Médico de Familia
cabe, ainda, a gestdo psicossocial da doenga e da dolén-
cia, como fatores perturbadores da dindmica familiar e
laboral, e vice-versa.

Neste caso em particular, ao quadro organico da doente
somaram-se duas fases criticas: baby blues e perturba-
¢do psicoldgica no contexto da separagao. Neste ambito,
poderiam ter sido colocadas como hipéteses diagndsti-
cas, naquele momento, a perturbagdo depressiva vs. so-
matizagao. Contudo, o quadro de somatizacdo deve ser
sempre um diagnostico de exclusdo e nao deve limitar a
investigagao etiologica.®®

O diagnostico definitivo confirmou tratar-se de uma
doenga orgénica com tratamento médico bem estabele-
cido, mas com necessidade de vigilancia médica a longo
prazo. O acompanhamento desta fase vulneravel deve
ser uma prioridade; para isso, o médico deve capacitar
a doente de estratégias, disponibilizar recursos para a
gestdo e controlo das necessidades ou anseios que pos-
sam ser entendidos como fontes de contflito, geradores
de sofrimento, stress ou sobrecarga, e garantir suporte
continuo, centrado na pessoa.
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