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Resumo

A acalasia € uma doenga neurodegenerativa primaria da mobilidade do es6fago, sendo
caracterizada por aperistaltismo esofagico e relaxamento incompleto do esfincter esofagico
inferior. O evento trigger da degeneragéo neuronal ainda permanece desconhecido, tendo

sido ja consideradas causas auto-imunes, genéticas ou infeciosas.

Em idade pediatrica é considerada uma doenca rara, sendo que nesta fase é mais

frequentemente diagnosticada em criangas mais velhas e adolescentes.

A disfagia, a regurgitacdo e a perda de peso sdo os sintomas principais e sao
habitualmente acompanhados de dor retroesternal e pirose. Criangas mais pequenas podem,

no entanto, manifestar sintomas mais inespecificos, nomeadamente respiratoérios.

Em idade pediatrica, ocorre frequentemente atraso no diagnéstico de acalasia devido a
raridade da doenca, a ma-interpretacdo dos sintomas ou a presenca de fatores de
confundimento. A suspeita clinica pode ser confirmada por exames diagndsticos,

nomeadamente a manometria esofagica e o transito esofagico baritado.

Com este trabalho pretende-se fazer uma revisdo dos elementos mais atuais e
importantes acerca desta doencga, complementando com um caso clinico de acalasia numa
adolescente, que sera discutido em conformidade com a informacao exposta. A raridade da
patologia e a idade da doente tornam este caso um exemplo de destaque para diagnosticos

futuros.

Palavras-chave: acalasia, pediatria, revisao bibliografica



Abstract

Achalasia is a primary esophageal motility disorder defined by the lack of peristalsis and
incomplete relaxation of the lower esophageal sphincter. The etiology of this disease is yet to

be fully understood, but autoimmune, genetic and infectious causes have been suggested.

Pediatric achalasia is considered a rare disease and during this stage is more commonly
diagnosed in older children.

Vomiting, dysphagia and weight-loss are the main symptoms in pediatric achalasia.
Though infants are rarely affected, early achalasia can present itself with unspecific symptoms.
When compared with adults, children are also more likely to experience respiratory

complications.

The diagnosis is frequently delayed in children because of the low incidence of this

disease, the misinterpretation of symptoms or even the presence of confounding factors.

Therefore, it is of high relevance to raise awareness about this affection, so that
pediatricians may understand the different diagnostic steps of pediatric achalasia. This paper
intends to make a review of the most up-to-date and important evidence about this pathology,

as well as present a clinical case that will be discussed accordingly.

Keywords: achalasia, childhood, pediatric achalasia, review



Introducgao

Em 1674, Sir Thomas Willis descreveu pela primeira vez a acalasia como sendo “a boca
do estdmago sempre fechada, seja por um tumor ou por parésia, onde nada consegue ser
admitido na camara a ndo ser que esta seja violentamente aberta”. Pela mesma altura,
davam-se os primeiros passos no tratamento e alivio de sintomas de disfagia por dilatagao
mecanica anterograda usando um osso de baleia."? Desde ent&o, o desenvolvimento de
técnicas diagnosticas despertou novas ideias sobre a etiologia e fisiopatologia da doenga,
levando ao aparecimento de varias teorias. Entre elas, destacam-se o cardiospasmo, a
insuficiéncia muscular esofagica e a obstrugdo mecanica. No entanto, foi apenas no inicio do
século XX que Sir Arthur Hurst cunhou o termo “acalasia”, sugerindo que a doenga possa

ocorrer devido a uma “falha no relaxamento” do esofago distal.®*

A acalasia (do grego a-, ndo + -chalasia, relaxa)®, & uma doenca primaria
neurodegenerativa da motilidade do eséfago que resulta da degeneragao do plexo mientérico
inibitorio existente na parede esofagica.”® A causa desta perda neuronal é desconhecida
mas os mecanismos de iniciacdo considerados possiveis variam desde infecdo viral e
destruigdo neuronal imunomediada, até combinacgdes de fatores genéticos e ambientais.®'?
Concretamente, a acalasia caracteriza-se por relaxamento incompleto do esfincter esofagico
inferior (EEI) devido ao aumento do seu téonus normal e por aperistalse do eso6fago, que

objetivamente se traduzem por transito esofagico lento ou ausente.* 2"

Em idade pediatrica, a acalasia é considerada uma doenca rara, sendo que nesta fase
é mais frequentemente diagnosticada em adultos e adolescentes.(? Os sintomas s&o tio
mais inespecificos quao mais novo for o doente, pelo que o diagndstico pode ser dificultado
em criangas pequenas, contribuindo para a baixa incidéncia nestas idades.®*5") Ainda que
rara, a acalasia é considerada como uma das doengas de motilidade esofégica melhor

caraterizadas e das mais trataveis.®'?

O diagndstico de acalasia pode ser apontado pela histéria clinica, no entanto é
frequentemente atrasado nas criancas devido a raridade da doenga, a ma-interpretacao dos
sintomas ou a presenga de fatores de confundimento.®®'? A abordagem diagnéstica inclui
exames radiograficos, endoscopia digestiva alta e manometria esofagica, exame considerado
gold-standard para o diagndstico e, mais recentemente, para a subtipagem da acalasia.®

Estes exames sdo usados ndo sO para estabelecer o diagnostico, mas também para
classificar a doenca quanto ao subtipo clinico e auxiliar no seguimento do doente."
Atualmente, a acalasia é classificada segundo a Classificagdo de Chicago V3.0, baseando-se

em dados obtidos por manometria esofagica.®



O objetivo do tratamento € a remogao da obstrugéo funcional ao nivel do EEI e melhorar
o esvaziamento esofagico. A data, a dilatagdo pneumatica e a miotomia laporoscépica de
Heller com fundoplicatura de Dor sédo consideradas as op¢des terapéuticas mais eficazes nas

criangas.®1?

E relevante que os pediatras, assim como os clinicos gerais, sejam sensibilizados para
esta patologia, conhecendo as particularidades da acalasia na idade pediatrica e contribuindo,

portanto, para um diagnéstico atempado.

O presente trabalho pretende fazer uma revisdo dos elementos mais atuais e
importantes acerca desta doenca, assim como uma reflexao clinica sobre as diferentes etapas
diagndsticas, as opgdes atuais de tratamento e estudos recentes sobre possibilidades futuras
de terapéutica. Complementa-se ainda com um caso de acalasia numa adolescente, que sera
discutido em conformidade com a informagédo exposta. A raridade da patologia na idade

pediatrica tornam este caso um exemplo de destaque para diagnésticos futuros.



Materiais e métodos

Os métodos utilizados no trabalho seguiram o modelo utilizado nas revisées narrativas.
Foram selecionados trabalhos de diversas tipologias, sem restricdo, incluindo artigos
cientificos originais com base em ensaios clinicos, revisdes narrativas e sistematicas,

relacionados com a acalasia na idade pediatrica e adulta.

A pesquisa foi iniciada em setembro de 2019, estendendo-se até margo de 2020 na
plataforma PubMED™ utilizando a chave ((achalasia[MeSH Major Topic]) AND children[MeSH
Terms]) OR pediatric achalasia[MeSH Major Topic], bem como ((pathogenesis) OR etiology)
AND achalasia e também ((((achalasia) AND children) OR pediatric achalasia) AND clinical

management) AND treatment.

Alguns artigos foram incorporados a posteriori por serem referenciados noutros

trabalhos de interesse, tendo ai recorrido ao Google Scholar™.

Durante a selegéo dos artigos, foram excluidos artigos em duplicado e artigos escritos

noutras linguas que ndo inglés ou portugués.

Tratando-se de um trabalho que visa expor o desenvolvimento do conhecimento sobre
a acalasia em idade pediatrica, nomeadamente quanto a sua epidemiologia, etiopatogenia,
manifestagdes clinicas, tratamento e complicagbes, ndo foi feita qualquer limitacdo

relativamente ao ano de publicacao.

Apesar da presente revisao se focar maioritariamente na acalasia pediatrica, ndo foram
completamente excluidos artigos relativos a adultos, uma vez que se pretende uma
comparagao com a populagéo adulta e, dessa forma, salientar as particularidades que esta

doencga pode apresentar na idade pediatrica.



Resultados

Epidemiologia
A acalasia é uma doenca rara em idade pediatrica, com uma incidéncia atual que varia
entre 0.10-0.18 novos casos por cem mil criancas por ano.®%11121% No entanto, estima-se

que a sua prevaléncia seja de 10.82 casos por cem mil habitantes.®'?

O padrao
epidemioldgico da doenga aparenta ter-se mantido estavel quanto a incidéncia mas a sua
prevaléncia tem sido crescente, provavelmente justificavel pelo facto da acalasia ser uma

doenca crénica com uma taxa de mortalidade baixa.®'®

Apenas 5% das criangas diagnosticadas com acalasia tém menos que 15 anos, sendo

10-12,16) No entanto,

raros os casos em que os doentes apresentam sintomas antes desta idade.
outros estudos admitem que a maior parte dos casos diagnosticados estdo na faixa etaria
entre os 7 e os 15 anos, havendo relatos de criangcas que manifestaram sintomas, ainda que

inespecificos, antes do 1° ano de idade.®

Apesar de algumas investigacées apontarem para uma tendéncia ligeira para a raca
caucasiana, quando comparada com ndo-caucasianos, esta diferenca acabou por ndo se

mostrar estatisticamente significativa.'"'®

Em relacdo ao género, os estudos dividem-se entre a existéncia ou ndo de

predominancia no sexo masculino, tanto em criancas como nos adultos.#5%1")

Todavia, ndo existem estudos suficientes direcionados a epidemiologia da acalasia em
idade pediatrica especificamente. Torna-se necessaria a investigagao da epidemiologia desta
doenca, nomeadamente em idade pediatrica, uma vez que esta pode fornecer indicios
relevantes quanto a etiologia e providenciar informagao sobre a tendéncia da prevaléncia da
doenca numa dada populacdo. Os estudos realizados até a data tém utilidade limitada,
estando restritos as estimativas da incidéncia feitas com desenho retrospetivo usando dados
de alta hospitalar. O calculo da prevaléncia da acalasia é também dificil, dado que requer uma
abordagem com base na populagao, e as existentes tém sido limitadas a ensaios pequenos

em determinadas zonas geogréficas, como a da América do Norte.®)
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Etiologia e patogenia

A acalasia € uma doenga primaria da motilidade do eso6fago caracterizada pelo
relaxamento incompleto do esfincter esofagico inferior e pela perda da peristalse esofagica
que, por sua vez, levam a que exista uma obstru¢ao funcional do eséfago distal. A passagem
do bolo alimentar pela jungdo gastro-esofagica torna-se extremamente dificil, mesmo sem

uma estenose organica verdadeira ou sem compress&o externa. 81920

A etiologia exata da acalasia ndo é completamente compreendida e varios fatores foram
ja propostos como possiveis condigdes etiolégicas, incluindo fatores autoimunes, ambientais,

genéticos e infeciosos. ®10:19:20)

Para além da origem idiopatica, a acalasia pode ser também secundaria a outras
doencas. A acalasia secundaria, ou pseudoacalasia, ocorre aproximadamente em 5% dos
doentes e deve-se normalmente ao crescimento de um tumor no esoéfago distal. Este tipo de

acalasia é mais frequentemente encontrado em doentes idosos.!"®)

Procura-se, neste capitulo, abordar a influéncia dos diversos fatores na etiopatogenia

da acalasia.

Fisiopatologia

A principal area acometida pela acalasia é o tergo distal do es6fago, normalmente
inervado pelo plexo mientérico ou de Auerbach que, por sua vez, é constituido por neurénios
pdés-ganglionares excitatorios e inibitérios. Os neurdnios excitatérios libertam acetilcolina
enquanto que os inibitérios libertam 6xido nitrico (NO) e polipeptideo intestinal vasoativo (VIP),
provocando a contracdo e relaxamento do EEI, respetivamente. Uma peristalse eficaz resulta
da acdo coordenada do sistema supracitado e do sistema de fibras pré-ganglionares

excitatorias.*1%13

Na acalasia, amostras histolégicas de doentes mostraram que existe uma diminuicdo
e/ou perda das células ganglionares inibitérias no esfincter esofagico inferior e no segmento

4781320) Estas alteragbes sd@o possivelmente

de musculatura lisa do corpo esofagico.'
consequéncia de uma reacdo inflamatéria submucosa, indicada pela existéncia de uma
infiltracdo significativa de linfécitos T, mastdcitos, plasmdcitos e alguns eosindfilos.® E
importante realgar que poucas das amostras estudadas mostraram evidéncia de infiltragao
predominantemente eosinofilica, contrastando com os achados de esofagite eosinofilica

(EEo) e contribuindo para o diagnéstico diferencial entre as duas patologias.®”

Contudo, o evento que despoleta a reacdo inflamatéria continua desconhecido. Nao é

claro se estas células inflamatérias sdo responsaveis pela destruicdo nervosa ou se sio
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secundarias a lesdo previamente instalada por autoanticorpos, por anomalias genéticas ou

por infecdes. 1329

A reducéo das fibras nervosas pds-ganglionares inibitorias esta na origem da diminuigao
do relaxamento do EEI, do aumento da sua pressao de repouso e da concomitante auséncia
de propagacgédo das ondas peristalticas esofagicas em resposta a degluticdo. A inervagéo
excitatéria do esdfago encontra-se contudo preservada, o que justifica o estado de
hipertonicidade.* ') Ainda, acredita-se que o nimero de células ganglionares afetadas, o
grau da inflamacgao e a fibrose instituida tenham correlagéo direta com o estadio da acalasia

e a sua gravidade.®

A dilatagéo do corpo esofagico € o desfecho inevitavel destas alteragdes, podendo
evoluir lenta e gradualmente para um estadio de dilatagéo tal que o es6fago adquire uma
forma em sigmoide. Apesar da patogénese desta dilatagdo ndo ser conhecida, é concebivel
que se possa dever a um desenvolvimento gradual de lesbes musculares. Calcula-se que,
numa pessoa sem qualquer tratamento, o aumento do didmetro do esofago seja de 6.1
mm/ano. Por sua vez, a diminuigdo do didmetro interno da jungéo gastro-esofagica sera de

1mm/ano.?

Hipotese autoimune

A causa autoimune para a acalasia é apoiada por 3 linhas de evidéncia: a associagao
frequente da acalasia com doengas autoimunes de etiologias ja bem conhecidas, a existéncia
de infiltrado inflamatdrio de células T e eosindfilos presente no plexo mientérico semelhante
ao encontrado em doengas autoimunes e, por ultimo, a evidéncia de autoanticorpos

associados ao dano neuronal.?”

Levantaram-se, contudo, questbes sobre a especificidade destes anticorpos
antineuronais, visto que anticorpos semelhantes foram encontrados em doentes com
esofagite, sugerindo que possa ser um fendmeno inespecifico de resposta a um processo
inflamatdrio. Para mais, a descoberta de que os sindromes paraneoplasicos podem também
induzir a producao destes autoanticorpos, causando patologias da motilidade semelhantes a

acalasia, sugere que s&o necessarios mais estudos nesta linha de investigag&o.®”

A descoberta de uma associacgao positiva entre doentes com acalasia e individuos com
o haplétipo HLA classe 1l corrobora a teoria imunogénica, pensando-se que a presenca deste
haplétipo podera condicionar uma certa suscetibilidade para o desenvolvimento desta doenca.
Com efeito, varios estudos tém vindo a reportar prevaléncias mais altas de anticorpos
antineuronais contra o plexo mientérico no soro de individuos com acalasia, particularmente

com HLA classe I, reforcando a hipétese de uma origem autoimune.*%'31519 No entanto,
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Moses et al. defendem que estes anticorpos sdo mais provavelmente o resultado de uma
reacdo nao-especifica ao mecanismo da doenca, ao invés de serem a sua causa. Este
argumento é corroborado por estudos subsequentes que vieram a detetar anticorpos

semelhantes em doentes sem acalasia.*??

Hipotese genética

Pensa-se que anomalias genéticas possam predispor ao desenvolvimento da acalasia
devido a sua incidéncia ocasional em membros da mesma familia e a sua associagdo com

vérias delegbes genéticas e polimorfismos.410:15:19.20)

Como referido, a hipotese familiar é reforcada pela ocorréncia familiar da doenca,
apesar de acontecer raramente (1% de todos os doentes diagnosticados com acalasia).('>'®)
Estes casos familiares sao encontrados mais frequentemente na populacdo pediatrica,
nomeadamente entre irmdos e em algumas situagdes em gémeos monozigoticos.) No
entanto, na maior parte dos casos de acalasia ndo existe qualquer historia familiar sugestiva

e a doenga ocorre como uma entidade isolada de etiologia desconhecida.'®

Um argumento a favor da hipétese genética passa pela associagdo da acalasia ao
sindrome de Allgrove. Este sindrome, resultante de uma mutacdo do gene ALADIN 12913, é
uma doencga autossémica recessiva que é caracterizada pelo desenvolvimento de acalasia,
alacrimia e doenga de Addison.""®?%) E importante referir que o sindrome de Allgrove cursa
com sintomas e alteracdes semelhantes a da acalasia idiopatica, sendo a causa mais comum
de sindromes acalasia-like em criangas pequenas. No entanto, em contraste com a acalasia
idiopatica, na qual as alteracbes se encontram nos neurénios do plexo de Auerbach do

esdfago, no sindrome de Aligrove as anomalias afetam o sistema nervoso central.(®?)

A etiologia genética é, portanto, apoiada pela incidéncia de acalasia em doentes com
outros sindromes que, por si s6, também constituem doencas raras.!'® Sdo exemplos: a
sindrome de Sjogren, a sindrome de Down, a sindrome de Pierre-Robin e a sindrome da
hipoventilagdo congénita.('"121920) Para além dos mencionados, Betalli et al ponderam ainda
a hipotese de existir alguma correlagcdo com o autismo e descrevem 3 casos de acalasia em
adolescentes autistas. A sua pressuposicdo pode ser corroborada pelo facto de que no
autismo, tal como na acalasia, também pode ser encontrada inflamagédo no trato gastro-

intestinal, indicando assim uma possivel conexo.®

Varios estudos correlacionam também a acalasia com a presenca de multiplos
polimorfismos, o que prova a elevada heterogeneidade desta doenga, explicando assim a
variabilidade na idade de apresentacdo, na gravidade e na progressdo da doencga, assim

como os seus varios fenotipos.®)
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Nao existem, no entanto, provas suficientes que apoiem a teoria de heranga genética
como um fator etiolégico de relevo. Em alternativa, propbe-se que exista apenas uma
suscetibilidade genética em determinados individuos. Estes doentes, por sua vez,
desenvolveriam acalasia ap6s exposicdo a outros fatores ambientais considerados mais

relevantes pela comunidade cientifica.®

Hipotese infeciosa

O papel dos virus na etiologia da acalasia é controverso. Os estudos neste tema focam-
se em determinados virus neurotropicos com predilegao para epitélio escamoso, o que podera

explicar a perda seletiva de neurdnios entéricos no esofago.™®

Considera-se que o HSV-1 (virus herpes simplex 1) possa desempenhar um papel na
fisiopatologia desta doenga, dado que foram encontrados linfocitos T fortemente reativos a
antigénios deste virus no EEI de doentes com acalasia. Apesar da acalasia ser uma doencga
inflamatdria imunomediada, considera-se que também possa surgir em doentes com infegao
latente por HSV-1, causando uma ativagao imune persistente e autodestruicao dos neurénios

esofagicos, muito provavelmente apenas em individuos suscetiveis.(®1%.15:2021)

A hipétese infeciosa é também apoiada pela descoberta de titulos mais elevados de
anticorpos contra o virus varicela-zoster e o virus do sarampo no soro de doentes com
acalasia, quando comparados com controlos da mesma idade e sexo. Estes resultados
sugerem que a acalasia podera ter-se desenvolvido nestes doentes devido ao virus ter
persistido no seu plexo de Auerbach. Todavia, € de conhecimento geral que nem todos os

doentes com sarampo e varicela desenvolvem acalasia.*?")

Mesmo existindo evidéncia de infecao viral, ndo é ainda possivel estabelecer uma
relacdo causal com nenhuma e, por isso, ndo € viavel estabelecer as infegbes virais como

uma causa definitva para a acalasia.*'?

Porém, a hipdtese infeciosa ndo pode ser
completamente descartada. Acredita-se que exista alguma relagdo com a Doenga de Chagas,
causada pela infegéo por Trypanosoma cruzi, tendo em conta que esta resulta da destruicao
do sistema nervoso auténomo, levando a um quadro clinico e manométrico muito semelhante

ao da acalasia idiopatica.*??

Em suma, apesar da etiologia da acalasia ainda nao ter sido determinada de forma
conclusiva, existe cada vez mais evidéncia que indica que é provavelmente causada por
mecanismos autoimunes, tendo em conta a sua forte associacdo com outras doencas

autoimunes e com o haplétipo HLA II. No entanto, ainda é possivel que esta doenca, ainda
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que imunomediada, possa ser desencadeada por uma resposta tardia a infegcdes virais em

individuos geneticamente suscetiveis.

Em reflexdo do supramencionado, é inequivoco que sdo necessarios mais estudos no
sentido de esclarecer duvidas, confirmar hipdteses e descartar teorias. Uma melhor
compreenséo da fisiopatologia da acalasia é fundamental para que a abordagem diagndstica
e terapéutica se aperfeicoe. No ambito da pediatria, conhecer a origem da doenga torna-se
particularmente importante, permitindo uma intervencgdo clinica mais precoce, atempada e

eficaz.
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Manifestagoes clinicas

A acalasia afeta o tergo inferior do es6fago e o esfincter esofagico inferior, provocando
um transito esofagico lento e dificuldade na passagem dos alimentos para o estbmago. Estas
alteragdes vao condicionar sintomas que resultam da acumulacéo dos alimentos a montante

do EEl e seus os efeitos subsequentes.*®

Os sintomas mais comuns em criangas incluem disfagia, se o doente for ja capaz de se
expressar, regurgitacdo de comida mal digerida ou de saliva, ma progressédo ponderal com
possivel rebate no crescimento, tosse noturna crénica e pneumonias de aspiracao. Pirose e

toracalgia podem também ser sintomas acompanhantes. (¢%10-1214-16)

A apresentagao clinica da acalasia é dependente do individuo em questdo e varia,
particularmente, com a idade do doente.*?® Apesar de criancas pequenas serem raramente
afetadas, ou o seu diagnéstico infrequentemente estabelecido, estas podem manifestar
sintomatologia precoce e inespecifica, sendo exemplos a recusa alimentar e a ma progressao
ponderal.®') Nao sendo uma doenca comum em populacdo pediatrica, a acalasia ndo é uma
das principais hipoteses a ser ponderada na presenca destes sintomas, constituindo assim
um entrave a um diagndstico célere. Em criangas mais velhas, a clinica é considerada mais

semelhante a de um adulto.®

A disfagia pode ocorrer tanto para solidos como para liquidos. Apesar da auséncia de
seletividade constituir um fator importante no diagnostico diferencial com as doengas
anatomicas do es6fago, as queixas sdo mais frequentes para os sdlidos.2*101424 A disfagia
pode ser de caracter progressivo e preceder a regurgitagao, sobretudo se a crianga for mais
velha. A presenga da mesma seguida de regurgitagdo pode ser justificada pelo facto de o
esvaziamento do eséfago s6 acontecer quando o peso dos alimentos retidos excede a barreira
do EEI, o que provoca a sensagéao de disfagia. Posteriormente, quando a pressao residual do

EEI ja ndo consegue ser superada pela ingestao de alimentos, o doente regurgita.®®

E necessaria particular ateng&o a ocorréncia de regurgitagdo em meninas adolescentes.
Dado que o pico de incidéncia de anorexia nervosa se da na adolescéncia, faixa etaria
pediatrica mais provavel de se diagnosticar acalasia, a existéncia de regurgitacdo com
concomitante perda de peso pode levar ao diagnostico erroneo de uma perturbacdo do
comportamento alimentar.®?*%) Criancas mais pequenas podem, no entanto, também
apresentar regurgitacdo.®'2'% Sendo facilitada pelo decubito dorsal vai, por sua vez,
proporcionar a aspiragdo de conteudo esofagico, contribuindo para a maior taxa de
pneumonias de aspiracdo nestas idades.®

A perda de peso é um dos sintomas mais frequentes a altura do diagnéstico.®'21%2%) Ag

contrario dos doentes com acalasia secundaria que podem perder peso hum curto periodo de

tempo, os doentes com acalasia primaria normalmente mencionam uma reduc¢ao ligeira a

16



moderada do seu peso normal, que ocorre ao longo de varios meses. Ainda que indolente, a
perda de peso ou a ma progressao ponderal pode ser o motivo principal pelo qual o doente

vai ao médico.®

A existéncia de pirose nestes doentes pode, a primeira vista, parecer paradoxal. No
entanto, este sintoma pode ser justificado ndo pela passagem de acido gastrico para o
esofago, mas sim pela fermentagédo bacteriana e consequente acidificagdo dos restos
alimentares acumulados. Assim, sintomas de refluxo que ndo sejam responsivos a terapéutica

de DRGE (doenca do refluxo gastro-esofagico) devem sugerir acalasia.!'%?%

Considera-se também que a toracalgia, quando presente em casos de acalasia, € uma
consequéncia de espasmos esofagicos, sendo sentida predominantemente naqueles que tém
acalasia em estadio inicial. Os doentes descrevem a dor como um aperto retrosternal,
podendo irradiar para o pescog¢o, mandibula e costas. A maioria dos episodios de dor ocorrem
a meio da noite e, apesar de ndo existir evidéncia cientifica para tal, aliviam com a ingestao
de agua fria ou outras bebidas. Para mais, ao contrario da disfagia, a dor toracica desta origem

pode ser refrataria a terapéutica cirurgica.®

Quando comparada com adultos, a populacdo pediatrica mais provavelmente
experiencia sintomas atipicos, como &€ o caso da sintomatologia respiratéria e das
complicagdes extra-esofagicas.®'" A maior parte dos sintomas respiratérios é causada pela
retencdo de comida e de secregdes e consiste sobretudo em queixas de tosse noturna e
dispneia ligeira. Ocasionalmente, a aspiragdo do conteudo esofagico pode levar ao
desenvolvimento de pneumonia e a formacdo de abcessos pulmonares. Em casos mais
avangados, a existéncia de um megaesofago pode mesmo provocar compressdo mecanica
da traqueia.®'*?® A realizagdo de uma radiografia do torax pode revelar o desvio e
compressao da mesma. Em doentes com sintomas respiratérios podem também ser

encontrados sibilos dispersos e estridor & auscultagdo pulmonar.®®

Os doentes com acalasia podem apresentar-se com sintomatologia mais ligeira devido
a atitudes adaptativas. Estas atitudes incluem comer devagar, movimentos estereotaticos ao
comer e evitamento de circunstancias sociais que envolvam refei¢cdes, entre outras. Com
estas técnicas de adaptacdo auto-instruidas, o inicio dos sintomas pode ser lentamente
progressivo, a perda de peso ndo tdo acentuada e, assim, existir atraso na procura de ajuda

médica.(1%?%)
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Apesar da sua raridade, os sintomas que a acalasia provoca podem mimetizar outras
patologias infantis mais comuns, pelo que uma suspeita precoce da doenga e uma avaliagao

clinica precisa séo aspetos fulcrais para um diagndstico adequado.

Uma melhor caracterizacdo da evolucao natural da doenca em criangas e estudos da
frequéncia de cada sintoma neste grupo etario sdo exemplos de projetos de realizagéo
necessaria no sentido de melhorar o conhecimento vigente sobre este tema. A literatura atual
neste assunto encontra-se, ainda, demasiado dirigida aos adultos, contrariando a curva

crescente de diagnosticos de acalasia em populacdo pediatrica.
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Abordagem clinica e métodos de diagnostico

O diagndstico de acalasia pode ser apontado pela histéria clinica, no entanto é
frequentemente atrasado devido a raridade da doenga na populagao pediatrica, a presencga
de outras doencas que representam fatores de confundimento e a realizagdo pouco acessivel
da manometria esofagica. Os sintomas da acalasia sdao muitas vezes erroneamente
interpretados como refluxo gastroesofagico (RGE), esofagite eosinofilica e perturbagdo do
comportamento alimentar, entre outras, levando a diagndsticos falsos e a terapéuticas
inapropriadas.®®12141% De facto, em estudos realizados por Lee et al., 50% das criancas
foram previamente tratadas com procinéticos ou inibidores da bomba de protdes (IBP) antes
do diagndstico final de acalasia.®® Estima-se que o atraso entre o inicio da manifestacdo dos

sintomas e o diagndstico varie entre 7 a 31 meses, mas que possa ir até aos 10 anos.1"%)

Score de Eckardt

A aplicagdo de um sistema de pontos aos sintomas de acalasia traz a vantagem de a
avaliagao dos efeitos do tratamento ndo ser s6 baseada na expectativa do clinico, mas
também em critérios objetivos que tém em conta o bem-estar do doente.!"*?) O score de
Eckardt foi desenvolvido para objetivar os sintomas da acalasia e consiste na soma de pontos
dados & presenca e frequéncia de disfagia, regurgitagéo, toracalgia e perda de peso.'">'® O

score de Eckardt encontra-se descrito na Tabela 1.

Score de Eckardt
Sintoma
Pontuacgao Perda de peso (kg) Disfagia Toracalgia Regurgitagao
0 Nenhuma Nenhuma Nenhuma Nenhuma
1 <5 Ocasionalmente | Ocasionalmente | Ocasionalmente
2 5-10 Diariamente Diariamente Diariamente
5 10 Todas as Varias vezes ao Todas as
refeicdes dia refeicdoes

Tabela 1 - Score de Eckardt, adaptado de 3

Um doente completamente assintomatico tera um score de 0, ao passo que 0 mais
afetado pela doenca tera um de 12. Como exemplo, uma criangca que apresente perda de
peso de 3kg (1 ponto), disfagia diaria (2 pontos), nenhuma toracalgia (0 pontos) e regurgitagao

a todas as refeigbes (3 pontos), tera um score total de 6. O score de Eckardt apresenta
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contudo algumas limitagbes, sendo exemplos o facto de nao avaliar de forma objetiva a
necessidade de intervengdes adicionais e o critério “perda de peso” nao se aplicar plenamente
na populacdo pediatrica dado que, nas criangas, ma progressao ponderal ou rebate no
crescimento seriam pardmetros mais apropriados do que perda de peso absoluta. Todavia,
uma versdo pediatrica do score de Eckardt que tenha isto em conta nao foi, até a data,

desenvolvida.®

A presenca e severidade dos sintomas e, portanto, a aplicacdo de sistemas de
pontuacdo ndo apresentam boa correlagdo com os achados manométricos, grau de dilatagéo
do 6rgao ou prognostico da doenga. Assim, € fundamental uma investigagdo diagndstica
inicial completa, ndo apenas para realizar o diagnéstico correto, mas também para antever o

progndstico e estabelecer a melhor abordagem terapéutica para a doenca.!'®

Métodos complementares de diagnéstico

A suspeita é dada pela historia do doente, mas o diagndstico s6 pode ser confirmado
com recurso a métodos complementares. A abordagem clinica inclui exames radiograficos,
endoscopia digestiva alta e manometria esofagica, este ultimo considerado gold-standard
para o diagndstico e, mais recentemente, para a subtipagem da acalasia.®'>'¥ Estima-se que
doentes com acalasia requeiram pelo menos duas, por vezes trés, modalidades de
diagnéstico.'” Os varios métodos complementares de diagndstico encontram-se descritos

em seguida.

O estudo radioldgico contrastado, ou transito esofagico baritado (TEB), trata-se de um
exame de diagndstico importante para definir a morfologia do eséfago. Os achados classicos
de acalasia no TEB incluem tipicamente a dilatagdo proximal do eséfago, a jungao gastro-
esofagica estreita com a forma de “bico de passaro” ou “bico de lapis”, o aperistaltismo e o
atraso no esvaziamento do contraste (Figura 1). Em casos avangados, a dilatagao progressiva
do esofago pode condicionar uma aparéncia em sigmoide e pode ser suficiente para
estabelecer o diagnostico.?1%1"141% Este exame pode também ser Util para avaliar resultados

equivocos da manometria.®
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Figura 1 - Transito esofagico baritado com alteragées tipicas de acalasia

A endoscopia digestiva alta (EDA) é realizada rotineiramente em adultos para excluir
uma obstrucdo mecanica ou pseucoacalasia, entidade que pode mimetizar a acalasia primaria
tanto clinicamente como manometricamente.>*'21%22 Uma EDA normal nao devera dissuadir
o clinico de estabelecer o diagnostico de acalasia, dado que a mucosa esofagica podera
encontrar-se normal até cerca de 40% dos doentes. Podem, no entanto, ser evidenciadas
esofagite e erosdes, ocorrendo especialmente devido & estase cronica.''® Este exame
podera ainda ser complementado com bidpsias que, se realizadas, poderdo ajudar no

diagndstico diferencial com a esofagite eosinofilica, por exemplo.®

A introdugcdo da manometria esoféagica de alta-resolugdo tem permitido uma melhor
caracterizagao da fungdo motora do es6fago e melhor uniformizagao do conhecimento sobre
as doengas da motilidade esofagica. Apesar de achados clinicos e radiolégicos poderem
sugerir acalasia, a manometria é atualmente considerada o gold-standard para a diagnosticar
e subtipar.®141%27.28) Este exame é realizado com a introdugdo de uma sonda fina e flexivel
com sensores de pressao através das narinas ou da boca até ao esdéfago. As medidas de
pressao mensuradas sao concomitantemente transmitidas para um computador para
interpretagéo e armazenamento.®® O aspeto tipico de uma manometria de um doente com
acalasia consiste na auséncia de peristalse no corpo esofagico, hipertensédo do EEI (pressao
de repouso>45mmHg) e relaxamento incompleto do EEI durante a degluticdo (pressao

10,11,13-

residual>8mmHg).{ '® No entanto, a auséncia destes achados n&do exclui o diagndstico

de acalasia dado que a fungéo do EEI nas criangas é considerada heterogénea. Morera et al.
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defendem que relaxamentos parciais ou mesmo normais podem também estar presentes na

manometria destes doentes.('":3%)

A analise manométrica do esofago permitiu que se criasse uma classificagdo e
subclassificagdo da acalasia, conforme as suas variagdes manométricas. A Classificacdo de
Chicago V3.0 define trés subtipos de acalasia, diferenciados pelos seus padrbées de
pressurizacao nao-peristaltica. Os parametros envolvidos nesta subclassificagao sdo o IRP —
integrated relaxation pressure, o DCI — distal contractile integral, o DL — distal latency e CDP
— contractile deceleration point.>'*1%2") Os subtipos da acalasia e as suas caracteristicas
segundo a Classificagao de Chicago estao descritas na Tabela 2 e Figura 2.

Classificagao de Chicago V3.0

. Esfincter esofagico .
Tipo L. Corpo esofagico
inferior

_ Aperistalse e auséncia de pressurizagao
| Relaxamento incompleto .
esofagica

_ Aperistalse e pressurizagdo panesofagica em 2
] Relaxamento incompleto o
20% das degluti¢cdes

Contragdes prematuras (espasticas) com
]| Relaxamento incompleto integral de contratilidade distal (DCI) > 450
mmHg-s-m em 220% das degluti¢cdes

Tabela 2 - Classificagdo manométrica de Chicago para acalasia, retirado de (¥

Tipo | Tipo I - Tipo Il

Figura 2 - Subtipos da acalasia em manometria de alta resolugéo, retirado de (?”)

Considera-se também que a Classificagdo de Chicago podera ser util na determinagao
do diagndstico diferencial com outras doengas da motilidade esofagica.®” A classificagéo
ajuda ainda na escolha da melhor abordagem inicial, bem como no progndstico da acalasia,

dependendo do subtipo manométrico."'* Determinou-se que existe uma maior percentagem
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de tratamentos bem-sucedidos, tanto com dilatagdo pneumatica como com miotomia, para
doentes com acalasia do tipo || quando comparados com doentes do tipo | ou lll. As taxas de
sucesso de tratamento para doentes de tipo Il sdo elevadas em ambos os tratamentos, mas
significativamente mais altas na dilatagdo. Doentes com o tipo Il tém uma resposta limitada
ao tratamento, especialmente apdés uma dilatacdo pneumatica, o que implica que estes

doentes poderdo ser melhor tratados com miotomia de Heller ou POEM.®?

Apesar de serem consideradas gold-standard para o diagndstico da acalasia tanto em
adultos como em criangas, a manometria de alta resolugdo e Classificagdo de Chicago
apresentam varias limitagdes. Tendo em conta que esta classificacao nao foi criada nem
validada para a populacao pediatrica, a sua implementacdo em estudos manomeétricos pode
cursar com alguns problemas.®®*?) Estudos realizados por Singendonk et al. revelam que
alguns dos parametros usados na classificagdo de Chicago, nomeadamente o IRP e o DL,
sdo dependentes da idade e do tamanho do doente. Estes autores concluem entdo que a
translagao da Classificagdo de Chicago para o contexto pediatrico pode levar ao diagnéstico
excessivo de doengas da motilidade esofagica. Assim, € necessario um ajuste destas medidas
de forma a melhorar a precisdo do diagndstico em criangas.®® Para além disso, os registos
manométricos em pediatria podem ser mais dificeis de interpretar devido a uma maior
probabilidade de degluticbes multiplas e artefactos resultantes do movimento da crianga e de

choro.®

Ultimamente tém sido propostos outros métodos complementares ao diagnéstico de
acalasia, entre eles a manometria de impedancia de alta resolugdo e o endoFLIP
(Endolumenal Functional Lumen Imaging Probe).®** O endoFLIP é uma nova tecnologia que
permite a avaliagao das propriedades mecanicas do esofago e da jungdo gastroesofagica,
usando planimetria de impedancia.®® Com a auséncia de ajuste & idade dos valores de
referéncia dos parametros da Classificagdo de Chicago V3.0, a manometria de impedancia
de alta resolucdo tornou-se um exame mais recorrente, numa tentativa de complementar a
abordagem diagndstica. Apesar de ser necessaria investigagao adicional, a aplicagao destas
novas técnicas pode vir a melhorar e a validar critérios de diagndstico, contribuindo para o
estabelecimento de diagndsticos mais fidedignos e melhorando a avaliagdo do doente durante

o seu seguimento.®

Um ultimo aspeto a ser considerado, mas nao por isso menos importante, é a gestédo
nutricional de criancas com acalasia. Estes doentes podem apresentar-se malnutridos a
apresentagao e, por isso, beneficiam de uma avaliagao global do seu estado nutricional, sendo
a antropometria o seu pilar. Nas criangas com menos de 2 anos de idade, avalia-se o peso, 0
comprimento, o perimetro cefalico e calcula-se a relagdo peso-para-altura. Ja nas criancas

com mais de 2 anos, avalia-se o peso, altura e o indice de massa corporal (IMC).®® Pode ser
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igualmente util realizar uma medi¢cdo do perimetro do braco e uma inspecado das pregas
cutaneas. Além disso, € imprescindivel um exame fisico focado em sinais de desnutricao
avaliando a gordura subcuténea e atrofia muscular, assim como uma analise de possiveis
deficiéncias micronutricionais (ferro, zinco e vitaminas lipossoluveis, nomeadamente a D). A
severidade e duragdo dos sintomas, nomeadamente de regurgitagao/vomitos, ajudam a
clarificar até que ponto a crianga tolera uma dieta normal e o grau de cronicidade da
desnutricdo. Por outro lado, a presenga de limitagao funcional ajuda a esclarecer se uma
crianga é simplesmente magra ou se existem sinais de perda de peso recente devido a

ingestéo caldrica insuficiente.®”
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Tratamento

O diagnéstico de acalasia implica sempre medidas terapéuticas. Tendo em conta que
se trata de uma doencga substancialmente mais comum na populagéo adulta, as estratégias
terapéuticas tém-se baseado em grande medida na experiéncia existente em adultos, ndo
existindo um tratamento standard em criangas.!"® O objetivo do tratamento é a remog&o da
obstrugdo funcional ao nivel do EEI e melhorar o esvaziamento esofagico, dado que nao
existem terapéuticas eficazes para aumentar a mobilidade do corpo esofagico. Assim, o
doente melhora dos seus sintomas e previne-se o desenvolvimento de um mega-
esdfago.®5111238) Consequentemente, sendo a acalasia uma doenca progressiva, se a
obstrucao for atenuada numa fase precoce, a evolugdo para estadio final e necessidade de
uma esofagectomia tornam-se menos provaveis.®® Apresenta-se neste capitulo uma viséo
geral sobre as opgdes de tratamento, focando em particular nas quatro principais, assim como

nos avancgos e possibilidades para o futuro.

Atualmente a terapéutica da acalasia passa por uma das seguintes opgdes: tratamento
farmacoldgico, injegao de toxina botulinica, a dilatagdo pneumatica e a miotomia de Heller. A
data, a dilatagdo pneumatica e a miotomia laporoscépica de Heller sdo consideradas as
opgdes terapéuticas mais eficazes nas criangas.®%'2%%39) Ambos os métodos procuram
reduzir a pressado do EEI através da destruicdo de fibras musculares esfincterianas sendo o
RGE reportado como complicagdo mais frequente. De forma a combater esta ocorréncia, a
miotomia de Heller é ainda, na maior parte dos casos, combinada com uma fundoplicatura

parcial.®51"

A escolha entre tratamentos baseia-se nas suas diferengcas intrinsecas, na
disponibilidade de competéncia local e no tipo manométrico de acalasia.®® A dilatagéo
pneumatica € menos dispendiosa, menos invasiva e pode ser realizada em ambulatério. No
entanto, também se recorre a anestesia geral e ha frequentemente a necessidade da
repeticdo do procedimento. Por outro lado, a miotomia, ainda que cirurgica, corresponde a um
procedimento Unico. Ambas as opgdes sao eficazes, mas certos estudos sugerem uma menor

taxa de sucesso nas criangas tratadas com dilatacdo pneumatica.!">®)

Além dos quatro referidos, um novo tratamento - POEM (per-oral endoscopic mytomoty)
- esta cada vez mais a ser usado em contexto pediatrico. Num futuro proximo, pode vir a
representar uma opgao terapéutica endoscopica de primeira linha, substituindo a miotomia.
Por agora, ainda requer uma elevada competéncia local, uma vez que s6 é realizada em

alguns centros pioneiros.®®

Realiza-se de seguida uma analise detalhada a cada um dos principais tratamentos

possiveis.
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Tratamento farmacologico

O tratamento médico da acalasia ndo deve ser diretamente comparado com outros tipos
de tratamento mais definitivos, como é o caso da dilatagao e da cirurgia. Deve, contudo, ser
considerado por um lado, como uma possibilidade de tratamento quando outras n&do sao
aplicaveis ou falharem ou, por outro lado, como uma escolha reservada para casos
selecionados que poder&o beneficiar apenas do uso de farmacos.® De momento, as opcdes
de tratamento farmacoldgicas tém pouca indicagdo na populagao pediatrica. Os farmacos
usados sao varios, entre eles bloqueadores de canais de calcio (BCC), nitratos, eritromicina
e antidepressivos triciclicos. No entanto, devido aos seus efeitos imprevisiveis, eficacia de
curto-prazo e potenciais reagdes adversas, este tipo de tratamento ndo é muito aconselhado

na pratica clinica.®10:11.13.15.16)

Injegdo endoscopica intra-esfincteriana de toxina botulinica

O mecanismo de agdo em que se baseia este procedimento consiste no bloqueio
temporario da libertagao de acetilcolina dos neurénios motores excitatérios ao nivel no EEI.
Apesar de provocar um alivio inicial dos sintomas, o seu efeito desaparece rapidamente,
durando cerca de 4 meses.("®""133% A injecdo de toxina botulinica € menos eficaz que as
outras opg¢des disponiveis, requer varias intervengdes e tem como consequéncia indesejada
a propensao a complicagbes de qualquer situagao pos-cirurgica devido a formagao de cicatriz
na submucosa. E, portanto, mais comummente usada em doentes que ndo s&o candidatos a

dilatagdo ou cirurgia.(1016:354142)

Dilatagao pneumatica

A dilatagdo pneumatica destréi as fibras musculares do EEIl através da dilatagao
endoluminal com um baldo e é mais comummente realizada sob orientagao fluoroscopica. No
entanto, também é possivel usar apenas a endoscopia, ainda que a técnica seja considerada
mais dificil. Existem trés tamanhos de baldo disponiveis (30, 35 e 40mm de diametro). A
abordagem convencional consiste em comecar com o baldo de 30mm e progredir para
didmetros maiores caso ndo haja resposta.®® Em particular para criangas com mais de 8

anos, o tamanho do bal3do recomendado é de 35mm.(""

O acompanhamento imagiologico antes da dilatagdo pode facilitar a avaliagédo da
extensdo, multiplicidade e tortuosidade da estenose e a presenga diverticulos, de modo a
conseguir colocar corretamente o fio-guia durante o procedimento. E, assim, recomendada

uma avaliagao meticulosa do caso de modo a evitar complicagdes como a criagao de um falso
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limen na parede esofagica, a colocagéo do fio-guia num pseudo-diverticulo ou a perfuragao

esofagica com consequente mediastinite.“®

Varios estudos tém reportado o uso da dilatacdo pneumatica do EEl e a maioria
considera a sua realizagdo sob anestesia geral uma modalidade de tratamento segura e bem-
sucedida na maior parte dos doentes pediatricos com estenoses esofagicas.®*¥ Os diferentes
ensaios mostram que as taxas de sucesso da dilatagdo pneumatica em criangas estao entre
os 55-70% para dilatagbes Unicas e nos 90% para multiplas dilatagdes, existindo um
concomitante risco de perfuracdo durante o procedimento de 3-12%.('2'319) E frequentemente
necessaria uma série de dilatacbes para se obter o alivio sintomatico, apesar de que a reposta
a primeira dilatacdo pode prever a resposta de dilatacdes subsequentes.!' De facto, multiplas
dilatagbes podem nao apresentar bons resultados a longo prazo. Uma primeira dilatagdo sem

sucesso devera levar o clinico a considerar uma abordagem terapéutica alternativa.“*

A evidéncia atual indica ainda que criangas que sao sujeitas a dilatagdo eventualmente
apresentam recorréncia de sintomas, requerendo assim miotomia.('"® Alguns estudos de
Boeckxstaens et al. referem néao existir diferenga significativa entre as taxas de sucesso da
dilatacdo pneumatica e da miotomia.“® Constantini et al. acrescentam que num adulto recém-
diagnosticado, tanto a cirurgia como uma série de 2-3 dilatacdes sédo opgdes igualmente boas,
especialmente se ndo houver disponibilidade local ou imediata de especialistas. No entanto,
doentes jovens devem ser propostos a miotomia desde o inicio, dado que esta ainda
representa a melhor e mais eficaz forma de tratamento.!'®444647) De facto, estudos levados a
cabo por Di Nardo et al. e Alderliesten et al. sugerem que a idade jovem, especialmente se
inferior a 6 anos, aparenta ser um fator preditivo negativo para o sucesso da dilatagao
pneumatica e, consequentemente, para a dispensabilidade de posterior miotomia.“*®“® Por
outro lado, em criangas mais velhas, a dilatagcdo pneumatica pode ser bastante eficaz,
poupando a crianga a uma intervencao cirtrgica.'” As opiniées divergem também sobre se a
realizagao de algum procedimento terapéutico antes da cirurgia podera comprometer os seus
resultados. Um estudo realizado por Vandewalle et al. sugere que existe uma associagao
positiva entre uma qualquer intervengdo pré-cirirgica (injegdo ou dilatagdo) com a
necessidade de dilatagdo pds-cirurgica. Quer isto dizer que a realizagao inicial de outro
procedimento terapéutico pode, em alguma medida, prejudicar o resultado da cirurgia caso
esta venha a ser realizada."®*® Qutros estudos, contudo, defendem que a dilatacéo
pneumatica nado interfere com os resultados de uma miotomia & posteriori.*'*? Como
alternativa, Tan et al. comparam a eficacia entre a dilatagdo pneumatica e o novo método
POEM no tratamento primario da acalasia em criangas. Estes investigadores concluem que a
eficacia a curto-prazo dos dois métodos aparenta ser equiparavel, mas que a POEM podera

ter melhores resultados a longo-prazo.®”
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Para além de apresentar taxas de sucesso menores, cerca de um terco dos doentes
experienciam complicagcbes apds uma dilatacdo. No entanto, a excecdo da perfuracao
esofagica, estas sdo na sua maioria pouco significativas. Nao obstante, estima-se que apenas
50% de todos os doentes com perfuragdo sejam tratados conservadoramente, sendo
necessaria cirurgia nos restantes. As contraindicagdes para a dilatagdo pneumatica sdo mau
status cardiopulmonar ou outras comorbilidades do doente que possam impedir uma cirurgia

caso ocorra uma perfuragéo esofagica.(®

Esofagomiotomia de Heller modificada

A realizacdo desta técnica é considerada pela comunidade cientifica o tratamento
cirurgico de preferéncia. Esta associada a altas taxas de alivio sintomatico e eficacia mais
prolongada.®11:16.26.35.38:3941.51.52) A técnica da miotomia cirGrgica do EEI evoluiu desde cirurgia
aberta (toracoscopia e laparotomia) até ao método usado atualmente, a miotomia
laparoscopica minimamente invasiva associada a uma fundoplicatura parcial.®>%%) A
abordagem laparoscopica € preferivel a laparotomia por estar associada a menos dor,
internamentos hospitalares mais curtos, melhores resultados estéticos e um regresso mais
rapido tanto das criancas como dos cuidadores as suas atividades normais.®119253 A
abordagem abdominal é preferivel a toracica, o que constitui outro aspeto técnico muito
importante. Pela via abdominal, consegue-se ver e manusear melhor o estémago e aceder
facilmente ao tergo inferior do eséfago, o que ndo acontece pela via toracica.!">® Além do
mais, em criangas pequenas, € arriscado e dificil realizar uma fundoplicatura a partir da
cavidade pleural sem destruir o hiato esofagico. Uma consequente hiatoplastia poderia
aumentar o risco de recorréncia de disfagia.®® Ha quem defenda, contudo, que a abordagem
toracoscopica pode ser preferivel devido ao maior grau de exposigao do esofago intratoracico
e a pouca necessidade de dissegao do esofago intra-abdominal, conservando o ligamento
frenoesofagico e o angulo de His. Pensa-se que a preservagdo destas estruturas
salvaguardam o mecanismo anti-refluxo natural do EEIl, ainda que se reduza o seu ténus

muscular.®¥

A associagao ou nao de fundoplicatura a cirurgia continua um dos principais assuntos
ainda por esclarecer. A questao prende-se na possibilidade de a miotomia deixar o EEI
incompetente e, assim, predispor ao aparecimento de RGE.®>°9) A miotomia com ou sem a
fundoplicatura parcial aparenta ser mais eficaz em criangas que em adultos, proporcionando
um alivio dos sintomas de 77.8-93.7% dos doentes.'®*? Dados atuais sugerem que pode
existir alguma fungéao residual do EEI apds a miotomia e que esta, combinada com pressdes
do EEI mais elevadas, servem como fatores protetores contra o refluxo sintomatico pos-

cirurgico. Com efeito, alguns autores defendem que doentes com alguma motilidade esofagica
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(por exemplo, com DCI alto e algumas contragdes esofagicas eficazes), poderéo nao requerer
fundoplicatura.'® Vaos et al., entre outros, recomendam inclusivé abandonar a fundoplicatura
e ao inveés realizar uma disseg¢ao paraesofagica minima, particularmente na zona da jungao
gastroesofagica.®>*®) Outros estudos, contudo, tém vindo a mostrar o seu beneficio e a

fundoplicatura parcial é pratica comum em muitos centros de referéncia.('"

Caso realizada, € necessaria particular atengao a técnica anti-refluxo pela qual se opta.
A fundoplicatura anterior a 180°, ou fundoplicatura modificada de Dor, € geralmente a mais
indicada, uma vez que protege de possiveis herniagdes da mucosa, previne a ocorréncia de
extravazamento de conteudo alimentar e apresenta bom controlo do RGE a longo prazo. Uma
fundoplicatura a 360°, ou fundoplicatura de Nissen, apresenta um maior risco de disfagia no
pos-cirtrgico.('%1:2639 Num avango inédito, foi realizada em 2019, pela primeira vez em
contexto pediatrico, uma fundoplicatura endoscépica, com bons resultados nos 6 meses

seguintes.®®

De acordo com a literatura atual, a recorréncia de sintomas em criangas apos cirurgia,
especialmente de disfagia, acontece entre 0-20% das vezes, valor semelhante a taxa de
recorréncia dos adultos.®” Fatores de bom prognéstico em doentes submetidos a miotomia
incluem a idade jovem, uma pressédo de repouso do EElI > 30mmHg e um es6fago sem
tortuosidades.™ Por outro lado, as causas de recorréncia incluem sobretudo miotomia
incompleta, cicatrizacdo demorada e fundoplicatura demasiado apertada."® A realizacéo de
uma esofagomiotomia de Heller devera ser assim levada com cuidado, uma vez que uma
miotomia inadequada €&, como referido, uma causa potencial para a recorréncia de

sintomas. 857

Existem técnicas que auxiliam na realizagdo da miotomia, visando uma melhor eficacia
terapéutica e uma reducgao das complicacdes, entre elas a endoscopia e manometria intra-
operatérias. O intuito da utilizagdo da endoscopia intra-operatéria é de facilitar a identificacédo
da transigao do epitélio esofagico ao nivel da jungdo eséfago-gastrica, de forma a assegurar
que a miotomia tenha extens&o distal adequada até ao cardia.®” J4 a manometria esofagica
intra-operatoria foi introduzida de forma assegurar a adequagéo da miotomia, tanto em adultos
como em criangas, tendo recentemente sido substituida pela manometria de alta
resolugdo.®®%") Com esta integragédo, procura-se avaliar intra-operatoriamente o impacto da
miotomia no ténus de repouso do EEI, o que permite individualizar o procedimento para cada
doente. Estudos neste dmbito realizados por Yu et al. concluem que as criangas nas quais a
manometria de alta resolugdo foi usada intra-operatoriamente apresentam uma melhoria
sintomatica mantida a longo prazo e um score de qualidade de vida comparavel a pessoas

saudaveis. Estes investigadores acrescentam que a integracdo da manometria na sala
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operatéria é exequivel e proporciona uma maior colaboragdo multidisciplinar na gestdo de

uma doenga complexa como a acalasia.®

Na eventualidade de insucesso terapéutico da miotomia de Heller, uma dilatacéo
pneumatica podera ser realizada de forma segura. Alternativamente é ainda possivel refazer

a miotomia com a mesma técnica ou até com POEM. (1535

Nao é raro encontrar complicacdes associadas a miotomia laparoscopica de Heller. A
mais comum € a perfuragdo da mucosa esofagica ou gastrica que acontece durante o

15)

procedimento e é rapidamente identificada e imediatamente reparada.”® Quando a

perfuragcdo nao é identificada e o seu tratamento protelado, a situagao torna-se naturalmente

mais grave.®®

Recentemente foi introduzida a técnica assistida por rob6. Esta tem vindo a ser realizada
de forma gradual em criangas, sendo considerada uma abordagem segura e com boa relagao

custo-beneficio.®3®)

Avancgos no tratamento da acalasia

No panorama atual, tém sido realizados alguns avangos focados no tratamento da
acalasia. Sao assim apresentados alguns exemplos mais promissores como a POEM, self-

expanding stents e escleroterapia endoscopica.

POEM (per-oral endoscopic myotomy)

A miotomia endoscoépica peroral (POEM) é uma técnica recente no tratamento da
acalasia. Na POEM, é criado endoscopicamente um tunel submucoso para chegar ao EEl e
assim dissecar as fibras musculares.®'® Uma das suas grandes vantagens é a possibilidade
de ajustar a extensao da dissegao de acordo com a informagdo manométrica e endoscodpica
pré-operatoria.®® Comparativamente ao procedimento laparoscépico, em que a miotomia se
encontra limitada a parte do eséfago acessivel pelo diafragma, uma miotomia endoscépica
pode ser estendida a todo o tecido muscular liso do eso6fago, se necessario. Este
procedimento esta associado a menos dor apods o procedimento, uma hospitalizacdo mais
curta e um melhor controlo dos sintomas de disfagia e do score de Eckardt.5'116%9) Ag
guidelines mais recentes da American Society for Gastrointestinal Endoscopy recomendam

ainda que a POEM seja o tratamento preferencial nos doentes com acaléasia tipo 111.5%

No entanto, e apesar destas vantagens, a ocorréncia de complica¢des e a necessidade
de uma re-intervencdo da POEM na populagao pediatrica ocorrem a frequéncias comparaveis
as da miotomia de Heller.®® Sao exemplos de complicacdes refluxo persistente, perfuracdes,

pneumotorax, enfisema subcutaneo e presenca de ar retroperitoneal.®'"'® Todavia, casos
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graves sao raros, especialmente se o procedimento for realizado por cirurgides

experientes. (%)

Atualmente, as questdes principais que se levantam sobre o uso da POEM em criangas
assentam na viabilidade da sua realizacdo em doentes de baixo peso e no risco de RGE
iatrogénico apds o procedimento. Em relagéo ao primeiro ponto, Caldaro et al. consideram
que a idade e o peso ndo devem ser consideradas uma limitacao a realizagdo da POEM. Por
conseguinte, a técnica endoscopica parece ser aplicavel em criangas muito pequenas, mas
nao existe informacdo suficiente para que se estabelecam limites de peso e idade
especificos.®® No que se refere ao RGE, pela sua natureza endoscopica a POEM n&o inclui
um procedimento anti-refluxo, sendo assim o risco de refluxo substancial (até 46% num estudo

realizado em adultos) e representando uma desvantagem importante.*®

Multiplos estudos e meta-analises tém também reportado a eficacia e seguranga da

35.58-62) Neste ambito, Yamashita

POEM no seguimento a curto prazo em populagéo pediatrica.!
et al. reportam o caso de uma menina de 9 anos de idade que foi submetida a POEM com
bons resultados a curto e longo prazo, encontrando-se sem sintomas nem sinais de RGE dois
anos apds o procedimento.® Todavia, ensaios na resposta a longo prazo continuam

escassos, pelo que é dificil tirar conclusdes nessa medida.“”

Sao assim necessarios estudos em grande escala que comparem a POEM com a
dilatacdo pneumatica e com a miotomia de Heller antes de ser possivel estabelecer este
método como a opcéo de tratamento endoscopica de primeira linha em criancas.!'>% Desde
a sua primeira aplicagdo em contexto pediatrico em 2012 por Maselli et al., a pratica da POEM
tem crescido em popularidade, no entanto ainda s6 é realizada em alguns centros

pioneiros. (5:6:11:3464)

Sellf-expanding stents e escleroterapia endoscépica

Self-expanding stents e escleroterapia endoscépica tém vindo a ser descritos como
opgdes para o tratamento da acalasia em adultos, mas ainda ndo desempenham qualquer

papel no tratamento de criancas®®, ndo sendo de particular interesse no ambito deste trabalho.

A utilidade destes stents tem vindo a ser avaliada de forma prospetiva em adultos. Os
resultados no seguimento destes doentes foram positivos, sem histéria de perfuragbes ou
mortalidade associada ao tratamento. No entanto, ha relato de alguns casos de migracao do

stent, RGE e dor toracica.®

A escleroterapia baseia-se no efeito necrotizante do etanolamionoleato no musculo

esofagico. S6 deve ser considerada nos doentes com acalasia refrataria que néo sao elegiveis
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para miotomia, sendo que a fibrose consequente dificulta a realizagcdo de uma miotomia

subsequente, se necessaria.®>?

Possibilidades futuras

As abordagens previamente apresentadas atuam destruindo as fibras musculares do
EEI, pelo que nao corrigem a lesdao subjacente ao mecanismo da acalasia de forma a
reestabelecer a sua fungao. Em teoria, seria possivel usar farmacos imunomoduladores para
prevenir o mecanismo fisiopatolégico, servindo de alternativa viavel a qualquer um dos
tratamentos acima mencionados. O uso destes farmacos parte da assuncio de que a perda
dos neurdénios mientéricos resulta de um processo imunomediado. No entanto, na
generalidade dos casos, aquando do diagndstico o numero de neurénios encontra-se ja
reduzido a um nivel critico, o que leva a questionar se a cessacao do processo inflamatério
podera restaurar a sua funcdo." Existe, todavia, um relato de caso de um doente com
acalasia e esofagite eosinofilica que apresenta uma melhoria na motilidade esofagica e

desaparecimento da disfagia ap6s tratamento com 50mg de prednisolona.®®

Como alternativa ao uso de farmacos para prevenir o mecanismo fisiopatologico,
poder-se-a realizar uma transplantacdo neuronal de células estaminais. As investigacoes
neste ambito tém apresentado avangos promissores, colocando como possibilidade de que,

no sucesso das mesmas, a recuperagao funcional seja uma realidade.!"

Otimizagao nutricional

Tendo em conta que a perda de peso e a ma progressado ponderal sdo frequentes em
criangas com acalasia, a otimizacdo nutricional ndo deve ser descartada como um
complemento ao tratamento. As diferentes abordagens para otimizagao nutricional incluem

alimentacao oral, nutricdo entérica e nutricdo parentérica.®

A abordagem preferencial devera ser a alimentagao oral. Quando esta nao € possivel,
a nutricdo entérica é geralmente preferivel a parentérica dado néo ser tao invasiva, preservar
a fungao digestiva e apresentar menos complicagdes infeciosas. Para além disso, o custo e a
duracdo da estadia hospitalar sdo menores.®® Um exemplo pratico de nutricdo entérica é a
colocacdo de uma sonda nasogastrica em doentes com risco acrescido de aspiracdes,
nomeadamente até ser realizada alguma intervengéo terapéutica ou se esta nao for possivel.
Estes doentes devem ainda ser aconselhados a comer numa posigéo vertical e a minimizar

as refeicdes antes de dormir.C”
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Em casos de doentes nos quais a disfagia ocorra predominantemente para sélidos,
pode-se tentar introduzir uma dieta liquida ou estimular a tolerdncia aos soélidos

acompanhando-os por liquidos imediatamente a seguir.®”

Por fim, criangas com doengas da motilidade esofagica complexas, como é o caso da
acalasia, e que requeiram apoio nutricional, devem ser acompanhadas por uma equipa
multidisciplinar idealmente composta por um gastrenterologista pediatra, um cirurgido e um

nutricionista.®”

E indubitavel que é necessario um tratamento eficaz e definitivo para criangas com
acalasia. Apesar da evidéncia atual sugerir que uma abordagem cirurgica fornece beneficios
duradouros, existem estudos que objetivam que criangas com acalasia apresentam uma
qualidade de vida significativamente inferior quando comparadas com criangas saudaveis ou
mesmo com criangas com doenga intestinal inflamatdria, justificando a necessidade da

melhoria da terapéutica atual.®”
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Seguimento e complicagées

Os mecanismos subjacentes da acalasia ainda sdo desconhecidos e, por isso, ainda
nao sdo o alvo das opgodes terapéuticas disponiveis. Ainda assim, cerca de 90% dos doentes
com acalasia conseguem voltar a ter uma degluticdo quase normal e uma boa qualidade de
vida com os tratamentos atuais. Como apresentado no capitulo anterior, poucos sido os que
sdo tratados com um sé procedimento, muitos tém recaidas ao longo da sua vida e
necessitam de intervengdes suplementares. Assim, o seguimento dos mesmos torna-se
imprescindivel e tera de ser indubitavelmente cuidadoso.!"® Apés o tratamento, os doentes
necessitam de ser alvo de vigilancia de sintomas de DRGE e de monitorizagao da dilatagao
esofagica, existindo também risco subsequente de desenvolver um carcinoma esofagico.®
Neste capitulo, serdo abordados em maior detalhe os métodos usados no follow-up destes

doentes, bem como as complicacdes possiveis.

Em geral, ndo existe diferenga na esperanga de vida ou mortalidade em doentes
tratados para acalasia quando comparados com a populagdo em geral. Contudo, estudos
mostram que, duas décadas apos a realizagdo de uma esofagomiotomia e fundoplicatura
anterior, existe evidéncia de deterioragao clinica apds bons resultados iniciais. A causa para
esta recorréncia é principalmente um aumento do refluxo acido e as suas complicagoes
associadas. Os sintomas podem também recorrer devido a uma miotomia incompleta, ao

recrescimento de fibras musculares ou a formagéo de estenoses.!"?

Devido a sua simplicidade, o alivio de sintomas é tradicionalmente usado para avaliar o
resultado do tratamento da acalasia.'®®® Tém sido desenvolvidos vérios sistemas de
pontuacdo para avaliar a resposta ao tratamento, sendo mais usado o score clinico de
Eckardt.®?¥) Nesta escala, pode-se assumir remiss&o clinica se o score for inferior a 4 e o
doente se sentir confortavel com os sintomas permanecentes.*?3) No entanto, a disparidade
entre a resposta sintomatica e a melhoria objetiva € muito comum. Este fendmeno pode
ocorrer sobretudo por dois motivos: em primeiro lugar, porque a disfagia € habitualmente tao
incomodativa e representa um papel tdo grande na vida dos doentes que qualquer melhoria,
por muito menor que seja, € varias vezes exagerada; em segundo lugar, porque a
desenervagao do esofago pode alterar a percegédo de deglutir. Consequentemente, é dificil

determinar o sucesso da terapia apenas pela avaliacdo de sintomas.®®

Por outro lado, testes fisioldgicos tém-se apresentado tanto como os melhores métodos
diagnostico, como os melhores preditores de sucesso terapéutico a longo prazo, face a
utilizacdo de sistemas de pontuacdo de sintomas.('%'°%®) Destes testes, abordar-se-d0 o

transito esofagico baritado, a manometria esofagica de alta resolugdo e o endoFLIP.
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Transito esofagico baritado

O transito esofagico baritado (TEB) € um método acessivel e objetivo de avaliar o
esvaziamento esofagico e, por isso, € usado no seguimento de doentes tratados para

acalasia.(®106

8-70) Este exame ajuda a definir o sucesso fisiolégico da miotomia, prevenindo
assim cirurgias desnecessarias quando os sintomas persistem ou recorrem. Ainda, o TEB
pode incitar a mais estudos num doente assintomatico sem melhoria no esvaziamento

esofagico, contribuindo para um tratamento atempado de uma possivel recorréncia.®®

Objetivamente, um sucesso terapéutico pode ser admitido se no TEB houver, em 5
minutos, uma reducado de pelo menos 50% na altura da coluna de estase pos-terapéutica,
comparada com a altura pré-terapéutica. Doentes que apresentem esta reducéo tém melhor

progndstico e sdo menos provaveis de reportar, no futuro, persisténcia de disfagia.®%7

Como referido anteriormente, existe, contudo, uma dissociagdo entre a melhoria
sintomatica e a melhoria objetiva, podendo esta ser evidenciada pelo TEB. O papel deste
exame como preditor do sucesso terapéutico em termos de melhoria sintomatica (e nao
objetiva) ainda ndo se encontra completamente definido. Kostic et al. afirmam que a presencga
de sintomas apds a miotomia n&o se relaciona com o grau de esvaziamento esofagico. Na
pratica, um doente pode estar assintomatico mas nao apresentar melhoria significativa do
esvaziamento apds o tratamento.®® Vaezi et al. verificam ainda que em 30% de doentes
adultos assintomaticos existe retengéo esofagica de bario apds estes serem submetidos a
dilatagdo pneumatica. Apesar da melhoria sintomatica, 90% destes doentes irao mostrar
recorréncia de sintomas um ano apds o tratamento. Os autores concluem assim que o TEB
devera ser usado para avaliar todos os doentes antes e depois da realizagcdo de uma dilatacao
pneumatica, de modo a identificar os que tém maior probabilidade de recorréncia de sintomas
e, consequentemente, maior probabilidade de necessitar de uma nova intervengao

terapéutica.’”

Apesar de sujeitar o doente a radiagéo, o TEB é uma técnica simples, confortavel para
o doente, vastamente disponivel e relativamente barata.®®® Estudos vém ainda mostrar que
o TEB é equivalente a manometria de alta resolu¢do no que toca a prever a resposta dos

doentes a terapéutica.®

Manometria esofagica de alta resolugao

A manometria de alta resolucido pode ser usada para prever a probabilidade de
recorréncia da acalasia ap6s o tratamento e tem sido avaliada em varios estudos em doentes
adultos. Tém vindo a provar-se bons preditores de prognéstico a existéncia de um IRP

<10mmHg ou uma redugao da pressao basal do EEI apds uma dilatacdo, estando associados
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a um menor risco de recaida nos 3 meses seguintes.!"%4%) Como referido anteriormente, este
exame tem ainda a vantagem de prever a resposta ao tratamento em diferentes tipos
manomeétricos de acalasia. Em doentes adultos, as taxas de sucesso sao significativamente

mais altas para o tipo Il do que para o tipo | e 11].(1%28:3271

endoFLIP (Endolumenal Functional Lumen Imaging Probe)

O endoFLIP aparenta ser um método promissor na avaliagdo do sucesso da miotomia
endoscopica ou cirurgica. No contexto pediatrico, foi usado pela primeira vez em 2017 por
Kethman et al. num grupo de 10 criangas, obtendo bons resultados.®" Os estudos que tém
vindo a ser realizados com o endoFLIP mostram que a distensibilidade da juncgéo
gastroesofagica esta reduzida em doentes com acalasia e que o insucesso terapéutico esta

relacionado com distensibilidades mais baixas.®®

Para além do uso como preditor do sucesso do tratamento, pode também ser utilizado
intra-operatoriamente, oferecendo a possibilidade de avaliar a miotomia do EEI em tempo-
real. Deste modo, pode vir a constituir um método de individualizar a miotomia, escolhendo
ou nao realizar fundoplicatura, procurando reduzir o risco de RGE. O endoFLIP tem assim
potencial para ser usado como uma ferramenta de calibragem durante as cirurgias para

tratamento da acalasia.®**

Apesar de ser uma técnica nova e o conhecimento do seu papel na acalasia estar ainda

em desenvolvimento, o endoFLIP aparenta ter capacidade de fornecer informacg&o adicional

e complementar com muita utilidade na avaliagéo e gestao de doentes com acalasia.®)

Complicagoes da acalasia

Refluxo gastro-esofagico (RGE)

A doenca do refluxo gastro-esofagico (DRGE) pode ocorrer na crianga apos intervengao
terapéutica devido a disrupgao do EEI. No entanto, a maioria dos estudos feitos em criangas
nao parece relatar diferenca da incidéncia de RGE apés miotomia com e sem fundoplicatura.
Em adultos, contudo, a concomitante fundoplicatura parcial diminui a exposi¢ao patolégica ao
4cido gastrico e, consequentemente, diminui os sintomas de RGE.®® Esta diferenca pode ser
justificada pelo facto de criangas pequenas ainda nao serem capazes de verbalizar os seus
sintomas ou até que os considerem como sendo parte do conjunto dos seus sintomas de
acalasia. Os estudos em criangas, para além de retrospetivos e de amostras pequenas, sédo
realizados com uma menor duragéo de seguimento quando comparados com os estudos em

adultos, podendo contribuir assim para uma menor incidéncia de RGE nesta faixa etaria.®
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Independentemente desta diferenca, a DREG pds-terapéutica nas criangas requer um
seguimento diligente, especialmente em doentes que séo tratados com POEM, com a qual
ndo é associada a fundoplicatura.®” Para tal, a endoscopia pode ser uma ferramenta de
escolha, dado que é capaz de detetar esofagite e complicagbes do RGE, sendo exemplos as
alteragdes de esofago de Barrett e estenoses pépticas.®® No entanto, uma avaliagéo baseada
apenas na sintomatologia € na endoscopia pode subestimar a incidéncia real de refluxo. A
pHmetria de 24 horas € o exame gold-standard para avaliar DRGE e deve ser realizada

quando possivel.®"

As consequéncias a longo prazo de RGE ainda ndo sao bem conhecidas em doentes
pediatricos. Pode estar recomendada a prescricdo de inibidores da bomba de protdes em
todos os doentes durante os primeiros 3 meses. Posteriormente, apenas as criangas com

evidéncia objetiva de RGE continuam com esta terapéutica.®>"

Megaesodfago

Com o avangar do tempo e o aumento da duragao de sintomas, alguns doentes com
acalasia podem desenvolver um esofago largamente dilatado, adquirindo a forma de
sigmoide. Esta sequéncia de eventos normalmente ocorre em doentes refratarios a multiplas
atitudes terapéuticas. Se o didametro do eséfago destes doentes atingir pelo menos 7cm,

aplica-se o termo “megaesdfago avangado” ou “dolicomegaesofago”.®®

Os doentes com um megaesoéfago avangado representam o maior desafio terapéutico
na acalasia. Assume-se que apenas a ressegao esofagica leve a um alivio de sintomas
duradouro, apesar de ja ter sido sugerido que a dilatagdo pneumatica podera ter alguma
eficacia nestes doentes. Ainda assim, a maior parte dos peritos preconiza que estes doentes

devem ser tratados inicialmente com miotomia de Heller.(1%:2%)

N&ao existe uma opinido unanime, no entanto, sobre se o es6fago deve ser substituido
por tecido do colon ou se se deve realizar uma anastomose esofago-gastrica intratoracica
alta. Tendo em conta que esta anastomose esta associada a uma mortalidade de menos de
5%, € mais facil de realizar e leva a uma melhoria clinica significativa em mais de 90% de

todos os doentes, esta permanece o método mais usado nestas situagdes.

Carcinoma esofagico

Existe evidéncia bem estabelecida de que doentes com acalasia, tratados ou nao,
apresentam maior risco para eventualmente desenvolverem carcinoma esofagico.('” Sendo a
acalasia geralmente aceite como uma condigéo pré-maligna, a suposicédo é de que a comida

e saliva retidas no es6fago possam causar sobrecrescimento bacteriano e consequente
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producao de nitrosamina, levando a inflamacao da submucosa, a displasia e, eventualmente,
a cancro de células espinhosas. Por outro lado, o adenocarcinoma esofagico surgente do
esofago de Barrett é reportado também como uma consequéncia do RGE secundario a
miotomia ou dilatacdo pneumatica. Naturalmente, a presenca destas neoplasias é nitidamente

mais comum em doentes adultos.(?

Dado que um dos principais sintomas do carcinoma esofagico é a disfagia, a sua
presenca é frequentemente atribuida a exacerbacgdo ou recorréncia da acalasia, acabando o
seu diagnostico por ser atrasado. Por sua vez, este atraso pode explicar o seu mau
prognostico. Levanta-se assim a questdo sobre a realizagdo ou ndo de um programa de
rastreio para a detecdo precoce de cancro.!"® Apesar de no existir nenhum consenso no que
toca a pratica do mesmo, alguns especialistas recomendam a realizagdo de uma endoscopia
uma vez a cada dez anos a partir do momento em que se estabelece o diagndstico de

acalasia.(1%"%

E importante ressalvar que nem todos os estudos mencionados estabelecem
objetivamente as medidas de sucesso do tratamento, sendo exemplos as alteragdes na
pressdo do EEIl e o esvaziamento esofagico no TEB. Mesmo que estas medidas sejam
aplicadas, a sua definicdo de melhoria terapéutica pode também variar. Adicionalmente, no
que toca ao seguimento da DRGE, a definigdo desta patologia varia dependendo do estudo
em questdo: os investigadores podem avaliar a sua presenca pelo inicio de sintomas
especificos, por esofagite a endoscopia ou pela monitorizagdo do pH. Nao existe nenhum
consenso nem estudos a grande escala de forma a informar qual a melhor linha de conduta
em doentes refratarios ao tratamento inicial ou com recorréncia apés um seguimento
prolongado. Assim, com esta revisdo, ndo se pretende escolher o método mais apropriado a
pratica clinica, mas sim dar a conhecer as diferentes abordagens que o seguimento da

acalasia pode ter.

38



Caso Clinico

Doente do sexo feminino, de 14 anos, iniciou acompanhamento em consulta de
gastroenterologia pediatrica por queixas de disfagia intermitente para solidos, sensagéo de
impacto alimentar e pirose com evolugdo de um ano, com agravamento progressivo e sem
resposta a inibidores da bomba de protdes. A doente referia ainda dor similar a um aperto
retroesternal, comummente associada a ansiedade. No exame objetivo, evidenciou-se
excesso de peso (IMC=26.33kg/m2, percentil 97), no entanto sem outras alteragdes. A doente
apresentava também histéria pessoal de eczema atopico e de rinite alérgica sazonal, sem
outros antecedentes pessoais relevantes. Os seus antecedentes familiares incluem uma avoé

com refluxo gastro-esofagico e cancro da mama e um avdé com melanoma e vitiligo.

Havendo suspeita de esofagite eosinofilica (EEo0), realizou endoscopia alta com
bidpsias, que revelou um eséfago com normal distensibilidade, sem alteragdes macroscopicas
da mucosa. A histologia ndo apresentava alteragdes sugestivas de inflamagdo ou de

infiltracao eosinofilica. Assim, foi medicada com sucralfato para alivio sintomatico da pirose.

Em nova consulta, passados 10 meses, apresentava agravamento da sintomatologia,
com referéncia a regurgitagédo de alimentos ndo digeridos inclusivamente durante o sono.
Nesta altura constatou-se perda ponderal de 3Kg. Foi colocada, entdo, a hipdtese de
diagnostico de acalasia, tendo realizado de seguida uma manometria esofagica de alta
resolugdo com estudo suplementar de degluticbes. Este exame demonstrou compromisso do
relaxamento da jungao esodfago-gastrica (integral da pressdo de relaxamento superior a
19mmHg) e pressurizagdo no corpo esofagico superior a 20%. Apresentava também
compromisso da resposta inibitéria, com auséncia do relaxamento do EEI e pressurizagao do
corpo durante as degluti¢cdes repetidas. A doente foi entdo diagnosticada com acalasia tipo I
na Classificagdo de Chicago V3.0. Nesta altura, apresentava um score de Eckardt de 3

pontos.

Optou-se por terapéutica interventiva através de dilatagdo pneumatica. A doente foi
entdo submetida a dilatagdo por via endoscopica de 5,5cm até uma pressdo maxima de
8ATM, ficando subsequentemente internada para otimizagdo nutricional por sonda
nasogastrica. Quatro meses depois, foi efetuado um transito esofagico baritado (TEB), no qual
se observaram alteragdes compativeis com o anterior diagnostico de acalasia: eséfago de
calibre proeminente (32mm) com notdrio afilamento do esoéfago distal, formacéo de coluna de

estase, auséncia de peristaltismo normal e estémago hipotdnico.
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Figura 3 — Caso clinico: transito esofagico baritado apds dilatagdo pneumatica

Com a auséncia de melhoria, a doente foi submetida a uma esofagomiotomia de Heller
com fundoplicatura de Dor por via laporoscépica, com apoio endoscopico. Durante a
libertagcdo da camada muscular, ocorreu uma perfuragdo acidental da mucosa esoféagica,
tendo sido realizada rafia da lesdo. No entanto, devido a persisténcia de leaking identificado
por endoscopia, optou-se por converter a cirurgia para laparotomia, realizando novamente a
rafia da leséo e testando o seu encerramento com injegéo de ar. Apds a converséo, foi criada
uma fundoplicatura de Dor, sem demais intercorréncias. Associadamente, a doente realizou

antibioterapia com ampicilina e gentamicina.

Apo6s 7 meses da cirurgia, a doente realizou um novo TEB no qual foi possivel observar
a permanéncia de um esofago de calibre proeminente, mantendo o afilamento distal e a
coluna de estase, com atraso de esvaziamento e redugcdo do peristaltismo. Semelhante a

observagao anterior, o estdmago encontrava-se hipotdnico, mas de normal morfologia.
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Figura 4 — Caso clinico: transito esofagico baritado apos cirurgia

No entanto, a doente sentiu uma grande melhoria, apesar de manter alguma disfagia
para alimentos sélidos, nomeadamente com a ingestdo de pao e de carne. Menciona ainda
sensacao esporadica de impacto alimentar, sendo que ocasionalmente procura alivio
forcando a regurgitagdo. Ao exame objetivo, ndo se verificaram quaisquer alteragbes ao
normal, sendo notéria a recuperagado do peso perdido, com a retoma do seu IMC inicial
(IMC=26,3 kg/m2, percentil 85-97). Atualmente, a doente apresenta um score de Eckardt de
2 pontos. Sera mantido seguimento desta doente em consulta para avaliagéo de sintomas e

monitorizacdo de complicagdes.
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Discusséo
O caso clinico apresentado ilustra de forma paradigmatica ndo sé a possivel dificuldade
no diagndstico de um caso de acalasia em idade pediatrica, como também a complexidade

na gestao das opgdes terapéuticas face as particularidades que esta faixa etaria apresenta.

Perante um quadro de disfagia e pirose numa doente adolescente, a acalasia nao seria
um dos diagndsticos primeiramente considerados. Caso a doente demonstrasse, a
apresentacdo, vomitos e uma perda de peso consideravel com rebate no IMC, seria
obrigatoria a exclusdo de uma perturbacdo de comportamento alimentar, tendo em conta a
idade e o sexo da doente. Neste caso em concreto, devido a auséncia de vémitos e presenca
de excesso de peso da doente, consideram-se excluidas doencas como bulimia ou anorexia
nervosa. A sintomatologia apresentada pode, no entanto, ser considerada bastante
incaracteristica e ser explicada por outras patologias mais frequentes em idade pediatrica,
como a DRGE e a esofagite eosinofilica, sendo a ultima mais adequada face aos sintomas

apresentados.

De facto, a EEo pediatrica cursa com sintomatologia similar a da acalasia: ma
progressao ponderal/perda de peso, disfagia para alimentos soélidos, sensagao de impacto

alimentar frequente, vomitos e pirose.™

A disfagia associada a acalasia, devido a natureza funcional da doenga, apresenta-se
tanto para liquidos como para soélidos. Por outro lado, na EEo esta apresenta-se apenas para
os ultimos. Na doente apresentada, a presenca de seletividade para alimentos sélidos poderia
favorecer o diagndstico de EEo. No entanto, a auséncia de disfagia para liquidos nao pde de
parte o diagndstico de acalasia, uma vez que queixas de disfagia nesta doenga sdo mais
frequentes para solidos.?41%1429 Assim, a disfagia por si s6 ndo aponta para nenhum

diagnostico em especifico.

A pirose é também um sintoma acompanhante da EEo e a sua presenca na acalasia
parece ser contraditoria. Todavia, sabe-se que a pirose pode estar presente na acalasia, ndo
pela existéncia de RGE, mas pela fermentacdo e consequente acidificacdo de restos
alimentares no esdfago. Ainda, o facto de a pirose ser refrataria aos IBP de facto sugere a

acalasia como causa provavel.('%2®

Em contrapartida, a hipétese de EEo € apoiada pela histéria pessoal de eczema atépico

e rinite alérgica do caso exposto, tendo em conta a indole alérgica desta doenca.™)

Deste modo, o diagndstico de esofagite eosinofilica seria 0 mais provavel neste caso,
dado que justificaria toda a sintomatologia e de se tratar de uma doenga mais comum em
criangas do que a acalasia. Para confirmar este diagndstico, a primeira abordagem feita nesta

doente foi uma endoscopia digestiva alta.
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Os achados macroscopicos possiveis da EDA na EEo incluem estriagéo longitudinal,
placas mucosas brancas, “traquealizagdo” esofagica, estenoses esofagicas e erosdes da
mucosa.”™ No entanto, tanto na EEo como na acalasia, a endoscopia podera ndo mostrar
nenhuma destas alteragbes, apresentando-se com um eséfago macroscopicamente
normal.('%' Assim, é imprescindivel a realizacdo de bidpsias, independentemente de o
esdfago aparentar normalidade.® No caso da doente descrita, contudo, ndo foram
encontradas alteragdes especificas, ndo apoiando nenhuma hipétese em concreto. Por outro
lado, a andlise microscopica revela a auséncia de um infiltrado inflamatério
predominantemente eosinofilico, excluindo a EEo como diagndstico definitivo. Assim, a

doente é medicada com sucralfato para a sua sintomatologia de pirose.

No entanto, a verdadeira patologia permaneceria por tratar e, passados 10 meses, a
doente regressa a consulta sem melhoria da sintomatologia, apresentando uma perda de
aproximadamente 4% do seu peso. Excluidas outras causas para este quadro clinico, a
hipotese de acalasia aparenta agora ser a mais provavel. Tendo a suspeita clinica, o passo
seguinte seria confirmar o diagndéstico, que so6 pode ser feito através da manometria esofagica
de alta resolugdo, exame gold-standard.®'*15%72%) Este exame revelou compromisso do
relaxamento da jungao esofago-gastrica e pressurizagao no corpo esofagico superior a 20%,
confirmando assim a hipotese de acalasia e classificando-a em tipo Il. Este tipo manométrico
€ 0 que mais beneficia de melhor resposta ao tratamento e, consequentemente, de melhor

progndstico.®?

Como visto anteriormente, tratando-se de uma doente jovem, a miotomia de Heller
poderia ter sido proposta como abordagem terapéutica inicial, estando associada a elevadas
taxas de alivio sintomatico e eficacia mais prolongada, sendo por isso o procedimento de
preferéncia para o tratamento da acalasia.®1"16:26:353839415152) Contydo, trata-se de um
procedimento cirurgico, tendo desvantagens associadas. Sendo um tratamento invasivo que
estd associado a mais complicagdes, necessita de anestesia geral, de maior tempo de
recuperacao e de expertise local, a miotomia de Heller ndo sera necessariamente a melhor
opcao terapéutica em todos os casos. Para além disso, os estudos mencionados nesta
revisdo preveem que a resposta de um doente com acalasia tipo Il sujeito a dilatacdo possa
ser melhor que a de um doente sujeito a cirurgia.®®® Ainda assim, a evidéncia atual aparenta
indicar que criangas sujeitas a dilatagdo eventualmente apresentardo recorréncia de
sintomas, acabando por precisar da realizagdo de uma miotomia.“®*%) No caso da doente
apresentada, a escolha da terapéutica acabou por recair na dilatagdo pneumatica sobretudo
por esta ser um procedimento facilmente disponivel, ndo-invasivo e associado a riscos

reduzidos.
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Para acompanhar a dilatagdo pneumatica, sujeitou-se a jovem a otimizag¢ao nutricional,
em concreto com nutricdo entérica. A escolha da mesma baseou-se nas suas conhecidas
vantagens de nao ser téo invasiva, preservar a fungao digestiva e apresentar um numero

menor de complicacdes infeciosas.®®

Apés o tratamento e subsequente alta hospitalar, foi efetuado seguimento através da
realizagdo de um transito esofagico baritado. Este exame avalia fisiologicamente os
resultados da intervencéao terapéutica, ndo apresentando sempre relacdo concordante com a
sintomatologia do doente.®® Isto é, um doente poderia apresentar melhoria sintomatica, mas
nao revelar melhoria significativa no esvaziamento esofagico neste exame, ou vice-versa. Por
outro lado, o TEB é considerado, contudo, um bom preditor de recorréncia de sintomas e
devera ser realizado por esta mesma razao. No caso ilustrado, o TEB evidenciou os sinais
tipicos de acalasia: formagao de coluna de estase, auséncia de esvaziamento esofagico do
bario e o chamado sinal em “bico de lapis”, representante da estenose funcional do
EEI.2101141%) No geral, pode-se admitir um sucesso terapéutico se no TEB for demonstrada
uma reducdo de pelo menos 50% na altura da coluna de estase pds-terapéutica, quando
comparada com a pré-terapéutica. Admite-se também melhor prognéstico em doentes que
apresentem esta reducédo, sendo menos provaveis de reportar recorréncia de sintomas.®¢%7%
No entanto, a comparagao da altura da coluna de estase pré e pés tratamento néo é possivel
nesta doente devido a falta de realizagdo de um TEB pré-dilatacdo. E, alids, importante
salientar a auséncia deste exame como um dos pontos a aperfeigoar na gestdo da doente,
uma vez que serviria ndo para confirmar o diagndstico (ja obtido pela manometria), mas sim
para documentar o estado da acalasia antes de sujeitar a jovem a uma intervencao
terapéutica. A existéncia desta comparagao permitiria obter informacao adicional e, de forma
mais fundamentada, determinar um progndstico. Ainda assim, os achados do TEB pos-
dilatacdo revelam auséncia de melhoria, existindo, portanto, a necessidade de proceder a

uma intervengéo suplementar, optando desta vez pela esofagomiotomia de Heller.

Desta forma, optou-se pela via laparoscépica na realizagéo da cirurgia, tendo a escolha
sido baseada nos seus beneficios: esta associada a menor dor pds-operatoéria, melhores
resultados estéticos e tempo de internamento hospitalar mais reduzido.?'%2°%) Ainda, é
pratica comum em varios centros complementar a miotomia com uma fundoplicatura de forma
a prevenir o RGE pés-operatdrio. E de relevo notar que ndo existe consenso geral sobre a
sua realizacéo, dado que estudos realizados na populacéo pediatrica revelam que as taxas

%) Neste

de refluxo pés-miotomia em grupos com e sem fundoplicatura sdo semelhantes.'
caso, optou-se por se realizar fundoplicatura, nomeadamente a fundoplicatura de Dor (ou
fundoplicatura a 180°), por estar associada a menores taxas de disfagia pds-operatéria e

apresentar bom controlo do RGE a longo prazo.('%:11:26:39)
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A miotomia de Heller, apesar de ser considerada o tratamento da acalasia de
exceléncia, ndo é isenta de riscos. Entre as suas complicagdes, encontram-se a perfuracao
esofagica, o refluxo gastro-esofagico ou persisténcia de disfagia.!"® Alguns dos estudos
referenciados defendem que uma dilatagao prévia a realizagdo de uma miotomia de Heller
podera prejudicar os seus resultados.'®4®) Com efeito, durante a cirurgia desta doente
registou-se a ocorréncia de uma perfuragao. No entanto, como em grande parte dos casos
relatados de perfuragbes, a lesdo foi rapidamente identificada e reparada. De forma a
devidamente restaurar a mucosa, a intervencdo necessitou de ser convertida para uma
laparotomia que, sendo um procedimento mais invasivo, apresenta também diversos

inconvenientes.

Foi realizado um novo TEB que ndo demonstrou melhoria radiolégica significativa apos
a realizagdo da esofagomiotomia. Ainda assim, a doente referiu ter sentido uma melhoria
significativa dos seus sintomas, com recuperagao do peso perdido, apesar de manter alguma
disfagia para alimentos solidos e sensagéo de impacto alimentar, acabando mesmo por
procurar alivio forgando a regurgitagao. Esta persisténcia de sintomas pode ser justificada por
uma hipertonia remanescente do EEI ou, por outro lado, por uma fundoplicatura demasiado
apertada. Para verificar a hipertonia do EEI, seria necessario realizar uma manometria
esofagica de alta resolugao de seguimento. Alternativamente, teria sido possivel evitar esta
eventual hipertonia, caso a manometria esofagica tivesse sido realizada intra-
operatoriamente, permitindo avaliar durante o procedimento a pressdo do EEI e adaptar a
miotomia a doente em particular, sendo este um dos outros pontos a aperfeicoar no
acompanhamento deste caso. Por sua vez, a fundoplicatura ndo seria de realizagéo
obrigatéria, dado que é causa frequente de persisténcia de disfagia apds cirurgia. Como
referido anteriormente, estudos atuais apontam valores similares para as taxas de refluxo em

criangas com e sem fundoplicatura, ficando a sua realizagdo ao critério do cirurgi&o.®”

Apesar do score de Eckardt atual (2 pontos) permitir assumir a remissao da doenga (<4
pontos), a permanéncia de sintomas contrapde-se. Assim, 0 acompanhamento desta doente
devera ser mantido, uma vez que ndo foi obtido um sucesso terapéutico completo. Caso a
doente continue sintomatica ou o seu quadro recorra ao ponto de interferir com a sua vida e
alimentacdo normal, dever-se-a considerar quais as proximas atitudes terapéuticas a tomar.
Estudos confirmam que apds uma miotomia de Heller, é seguro realizar dilatagdo no caso de

15,35)

recorréncia de sintomas' , podendo esta ser uma das opcodes terapéuticas a ponderar.

O seguimento de RGE é também de importancia incontestavel e pode ser realizado
através da realizagao regular de EDA. O intuito sera identificar estenoses pépticas e lesdes
na mucosa compativeis com eséfago de Barrett que, por sua vez, tem relagdo comprovada

com o desenvolvimento de carcinoma esofagico.!'%®
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Em suma, no caso descrito, € importante realgar um conjunto de decisdes que poderiam
ter sido tomadas tendo em vista um melhor progndstico para a doente. A existéncia de estudos
que indicam que criangas sujeitas a dilatagcdo apresentam maiores taxas de recorréncia de
sintomas, levara a reconsiderar o tratamento preferencial neste caso. Apesar da dilatacéo
estar associada a taxas de sucesso maiores em doentes com acalasia de tipo Il, os estudos
que corroboram este facto foram realizados em adultos. Tratando-se de uma doente jovem, a
énfase poderia ter sido colocada no facto da miotomia ser um procedimento mais eficaz e
duradouro. Por sua vez, o recurso a manometria intra-operatoria teria porventura permitido
individualizar a extensdo da miotomia nesta doente em particular, visando a reducado de
complicagdes ou persisténcia de sintomas. Por ultimo, a persisténcia de disfagia apos a
miotomia devera levar a questionar o uso de fundoplicatura, sendo a sua principal vantagem
nao necessariamente aplicavel a idade pediatrica, mas as suas complicagdes presentes

independentemente da faixa etaria.
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Conclusao

Com esta revisdo da literatura sobre a acalasia procura-se deixar bem patente que a
compreensdo da etiopatogenia, a abordagem clinica, o diagnéstico e a deciséo terapéutica
desta doenca sdo desafios a superar para um tratamento bem-sucedido e um risco de
complicagdes minimizado. E fundamental para o clinico a manutengdo de um grau de
conhecimento elevado e atualizado desta doenga, nomeadamente nas novas formas de
abordagem clinica e de tratamento, de modo a que seja possivel ter uma suspeita sustentada

que conduza a um diagnostico atempado.

Apesar da extensa investigagao que tem vindo a ser feita neste tema, a etiopatogenia
da acalasia é a questdo que sem duvida mais necessita de ser esclarecida. Uma melhor
compreensao da mesma teria grande utilidade de forma a obter-se um diagndstico atempado
e proporcionar ao doente uma melhor qualidade de vida. Nomeadamente na populacao
pediatrica, as suas caracteristicas particulares colocam os doentes em maior risco de ter o
seu diagnostico atrasado. A abordagem clinica dos diversos sintomas desta doenca
favoreceria de uma estandardizacdo, dado que é claro que, devido a sua improbabilidade, a
acalasia é frequentemente suplantada como hipdtese diagnéstica. Assim, antes do
diagnostico de acalasia ser feito, estas criangas acabam por ser submetidas a mais métodos
de diagndstico e a mais tratamentos que acabam por se revelar ineficazes. Os
aperfeicoamentos aqui sugeridos, aliados ao conhecimento atualizado e critico do estado da
arte, contribuirdo para uma melhor escolha terapéutica e subsequente efetividade do

tratamento na pratica clinica.

Embora a compreensdo desta entidade nosolégica ainda seja lacunar, tem sido
empregue um grande esforco da investigagdo médica no sentido de conhecer melhor a
doenca e de desenvolver alternativas com impacto significativo no tratamento da acalasia. A
terapéutica, nomeadamente em idade pediatrica, € uma area ainda sob extensa investigacao
e cujos maiores obstaculos incluem o facto dos estudos realizados até a data basearem-se
em amostras pequenas e serem de desenho retrospetivo. Ainda, estes estudos néo
apresentam uma definicdo de sucesso bem definida e transversal entre si. A sua vasta maioria

acaba também por nao ser voltada apenas para a populacao pediatrica.

Neste sentido, considera-se que o presente trabalho de recolha e compilagdo da mais
recente informagao clinica e cientifica, como foi aqui empreendido, permitira auxiliar na
compreensdo fundamental e percegdo mais aprofundada da acalasia, de modo a que a sua
abordagem e tratamento sejam mais atempados e efetivos. Espera-se assim que um clinico
fique provido de forma adequada para a realizagdo de um diagndstico oportuno e que

proporcione uma qualidade de vida superior ao doente que procura tratar.
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