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RESUMO: A Sindrome de Williams é uma doenca genética rara, atribuida a delecio do gene da elastina no cromossomo 7. E
caracterizada por estenose de aorta, diverticulos de bexiga, constipacgéo, retardo mental leve, facies dismorfica, fraqueza da
par ede da bexiga e do colon que levam ao surgimento de diverticulos. Relata-se um caso de diverticulite aguda em paciente de 18
anos, o resultado do tratamento clinico durante 5 anos e o diagnostico diferencial de abdome agudo nesta doenca. A indicagéo de
colectomia €eletiva é discutida, considerando o pouco conhecimento da histéria natural da diverticulite nesta sindrome.

Descritores: Diverticulite, abdome agudo, adolescente, Sindromede Williams.

INTRODUCAO

E uma sindrome congénita, de causa desco-
nhecida e caracterizada por alteragdes craniofaciais,
cardiovasculares, cognitivas, musculoesqueléticas,
urol 6gi cas e gastroenterol dgicas, além de hipercalcemia
infantil e constipag&o cronica'. As complicagoes
urol 6gi cas sdo frequentes, principal mente rel acionadas
adiverticul os de bexiga, mas sintomas decorrentes de
diverticul os de cdlon sGo menos comuns, havendo pou-
cosrelatos naliteraturade diverticulite em adolescen-
tes com tal sindrome?.

A sindrome de Williams (SW) ocorre predo-
minantemente de forma esporadica em um a cada
20.000 recém-nascidos vivos, havendo baixo risco
de recorréncia, sendo extremamente rara a deter-
minagdo familiar?. Por ser rara, essa doenga pode

causar erro ou confusédo diagnostica, importando ao
médico conhecé-la para permitir o adequado acom-
panhamento.

Osautores apresentam um caso dediverticulite
aguda em um paciente de 18 anos com SW, que vem
sendo tratado clinicamente h& cinco anos. Objetiva-se
aindadiscutir odificil diagnéstico diferencial de abdo-
me agudo nesta doenca, quando ocorre na adolescén-
cia, além das possibilidades terapéuticas para a
diverticulite associada, considerando o pouco conheci-
mento da sua historia natural.

RELATO DE CASO
Em dezembro de 2003, um adolescente de 18

anos de idade, apresentou um quadro de dor no
hipogastrio e polacitriapor 12 horas, sendo diagnosticada
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infec¢do urinaria a partir da interpretacdo do sumério
deurina. Istofoi corroborado com o relato dosfamilia-
res de que o paciente era portador da SW, e que pode-
ria desenvolver diverticulos na bexiga, predispondo a
sintomas urinérios baixos. Neste primeiro episodio, o
tratamento foi realizado com sucesso em ambiente do-
miciliar, usando ciprofloxacin.

O pacientejapossuiao diagnéstico daSW des-
de um ano de idade através do teste “fluorescence in
situ hybridization” (FISH), quando foi realizada ci-
rurgia cardiaca para corre¢cdo de comunicagéo
interventricular. Na ocasi&o, houve orientagdo médica
para as possiveis ocorréncias relacionadas.

Em junho de 2004, seis meses apds, ocorreu
recidivado quadro clinico jadescrito, sendo acrescido
de hemograma com leucocitose e desvio a esquerda
O sumario deurinafoi normal e ndo houve melhorada
dor abdominal trés dias apds o inicio de ciprofloxacin
oral. A radiografia simples do abdome n&o apresenta-
va alteracOes significativas, mas a ultrassonografia
mostrava imagem tubular no hipogéstrio, préximo a
bexiga, sugestiva de apendicite aguda.

A tomografiaaxial computadorizada, com con-
traste iodado por via oral, mostrou pequenas imagens
saculiformes na espessa parede do sigmoide (Figura
1). N&o foi identificado abscesso e nem fistula paraa

\

g '
? |
-

Figura 1 — Tomografia de abdome com contraste mostrando pe-
guenasimagens saculiformes, espessamento do sigmdide e bexiga
semdiverticulos.
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bexiga, cujo quadro tomogréafico foi classificado como
diverticulite aguda Hinchey 1. Assim, o paciente foi
internado com a seguinte conduta: hidratac&o, suspen-
sdo da dieta por via oral, analgésico e antibiético
parenteral, sendo substituido ciprofloxacin por
ceftriaxonae metronidazol.

Nosquatro primeirosdiasdeinternamento hos-
pitalar, houve boa evolucédo do quadro clinico, com
melhora da dor e da distensdo abdominal. Foi iniciada
dietaliquidapor viaoral, havendo aceitacéo satisfatoria
e progressiva. Os exames laboratoriais, inclusive o
leucograma, tornaram-se normais.

Apdbsdoismeses, osdiverticulosforam confir-
mados através de enema opaco (Figura 2). No mo-
mento, 0 paciente esta assintomati co e vem recebendo
acompanhamento especializado de geneticista,
cardiologista, urologistae proctol ogista, fazendo uso de
dietalaxante e com suplemento de fibras.

No seguimento de cinco anos, o paciente apre-
sentou trés episodios de dor em fossailiaca esquerda,

Figura 2—Enema opaco mostrando cdlon espastico ediverticulos
de Gstio estreito restritos ao sigmoide.
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sendo presumido o diagnéstico de diverticulite aguda
néo complicada e realizado tratamento com antibi6tico
oral, além de orientacdo higienodietéticaem ambiente
domiciliar.

DISCUSSAO

Esta sindrome foi descrita inicialmente por
Williamset a, em 1961%2 Consisteem defeito molecular
caracterizado pela diminui¢do de elastina, secundéria
a exclusdo da copia do gene desta proteina em 90%
dos pacientes, que é mapeado na banda 7g11.23 do
cromossomo 7%, O diagnostico é feito de maneirara-
pida e eficaz através do teste FISH, usando sonda es-
pecifica para o gene da elasting; todavia, em 5 a 10%
dos casos, pode ndo ocorrer delegdo da elastinat. O
paciente desse relato teve o diagndstico confirmado
com um ano de idade através do teste de FISH.

A histéria natural das alteracdes
gastroenterol égicas, no primeiro ano devida, indicadi-
ficuldade de alimentacéo devido aos vomitos, colicas
intestinais, constipacao, irritabilidade e choro excessi-
Vo, resultando em retardo de crescimento. Estas alte-
ragOes decorrem da hipercalcemia secundaria ao dis-
turbio do metabolismo do célcio, quetende amelhorar
na adol escéncia?. No entanto, a constipacao pode per-
sistir enaausénciade elasting, podelevar ao surgimento
dediverticulosdecdlon ediverticulite*®. Em nosso caso,
conforme relato dos familiares, a evolugdo clinicafoi
semelhante ao descrito acima, resultando em
diverticulite numafase precoce davida.

Adolescente que recebe atendimento médico
de urgéncia por dor abdominal localizada e sinais de
irritacdo peritoneal em hipogéstrio apresenta quadro
clinico bastante sugestivo de apendicite aguda, umavez
gue esta é a principal causa de abdome agudo cirargi-
co nesta faixa etaria®. Todavia, em portadores da
Sindrome de Williams, deve-se insistir no diagnéstico
diferencial, através de investigacdo complementar®’.
Nesses pacientes, a possibilidade de afecgdo urol 6gica
ou relacionada a presenca de diverticul os col6nicos é
real e deve ser afastada.

Assim, nessa sindrome ndo € adequado indi-
car apendicectomia baseado apenas no quadro clinico
e no diagndstico ultrassonogréfico, o que é aceitavel
para a maioria dos adolescentes sem esta sindrome,
guando é frequente a ocorréncia de apendicite agudz®.

A tomografia de abdome com contraste torna-
se um exame essencia ha avaliacdo de pacientes com
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SW e que apresentem dor aguda em hipogastrio e/ou
fossailiacaesquerda. No paciente atual, houvedificul -
dade em se estabelecer o diagndstico definitivo de
diverticulite, o qual foi confirmado somente diante do
achado tomogréfico.

Doencadiverticular éincomum em jovensabai-
X0 de 40 anos, que constitui entre 5 e 7% dos adultos
abaixo de 40 anos, sendo rara em adolescente. Quan-
do presente em pacientes abaixo de 18 anos, pode-se
associar a desordens do tecido conectivo como a
sindrome de Marfan ou uso de esteroides®.

Em 2005, Deshpande et a7, relatam um caso de
um adolescente de 17 anos com Sindrome de Williams e
dor abdominal interpretada como infeccdo urinaria e
gadtrenterite, quetambémfoi submetido agpendicectomia
A tomografiade abdome possibilitou o diagnéstico dife-
rencia entre diverticulite e colite isquémica. Nao houve
resposta a antibidticos e o paciente realizou uma
simoidectomiaaHartmann, ocorrendo 6bito devido ahe-
morragia pulmonar’. Este caso difere do presente relato
jaque vem ocorrendo boarespostaao uso de antibiéticos
endo houvediverticulitecomplicada.

A indicagdo de colectomiade urgénciaseim-
p&e nos casos em gue ha diverticulite com complica-
¢ao grave, como peritonite purulentadifusae peritonite
fecal (Hinchey 3 e 4)8°. H4 também uma tendéncia a
se indicar colectomia eletiva nos casos complicados
com abscesso localizado e que foram tratados clinica-
mente nafase aguda?®. Porém, quando hadiverticulite
aguda ndo complicada e com boa resposta ao trata-
mento medicamentoso, mesmo apdsrecidivas, € possi-
vel realizar tratamento clinico®*2,

Como 0 nosso paciente obteve boa resposta
ao tratamento ndo cirdrgico e evoluiu sem complica
¢0es, optou-se por acompanhamento maisrigoroso, com
avaliagdes clinicas periodicas em menor intervalo de
tempo. Ostrés episodios de dor abdominal que ocorre-
ram em 5 anos melhoraram apés curto periodo de uso
de antibi6ticos, di spensando atendimento hospitalar.

Partsch et a3, em 2005, apresentaram 10 paci-
entes com diverticulite e SW, com idade entre 17 e 39
anos. Houve alta taxa de complicagéo e oito pacientes
evoluiram com doencacomplicada, sendo submetidosa
multiplas cirurgias. A terapia conservadora foi bem su-
cedida apenas em dois pacientes com diverticulite.

Contudo, aindahaescassaliteraturaarespeito
do tema,”*® e pouco conhecimento sobre a histéria na-
tural dadiverticulite nessasindrome. Assim, aterapéu-
tica conservadora pode ser uma conduta prudente.
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ABSTRACT: The Syndrome of Williamsisarare genetic iliness, attributed the deletion of the gene of the elastin in chromosome
7.1t ischaracterized by aortic stenosis, bladder diverticula’s, constipation, light mental retardation, dysmor phic facies, weakness
of thewall of thebladder and colon that they lead to the sprouting of diverticula. A case of acutediverticulitisin patient of 18 years
is told, the result of the clinical treatment during 5 years and the differential diagnosis of acute abdomen in this illness. The
indication of elective colectomy is argued, considering the unfamiliarity of the natural history of the diverticulitis in the
syndrome.

K ey words: Diverticulitis, acute abdomen, adolescent, Williams Syndrome.
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