RELATO DE CASO

Acalasia de esofago idiopatica em paciente jovem: um relato de caso

Idiopathic esophageal achalasia in a young patient: a case report
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RESUMO

Introdugao: A acalasia de esofago é uma doenga caracterizada pelo
comprometimento da motilidade esofdgica, sendo definida pelo
relaxamento incompleto ou ausente do esfincter esofdgico inferior (EEI)
associado A aperistalse do corpo esofigico. E um distirbio raro, responsével
pelo comprometimento da qualidade de vida do paciente e do estado
nutricional, uma vez que se apresenta com disfagia, pirose, regurgitagao,
perdade peso e outros sintomas. Métodos: Realizada revisao de prontudrio
do paciente, bem como extensa revisao bibliogrifica sobre o tema, com
estudo de prevaléncia, etiologia, fisiopatologia, manifestagoes clinicas,
diagndstico e tratamento, correlacionando aos achados da literatura com
o caso apresentado. Relato de Caso: Paciente de 22 anos, sexo feminino,
com quadro de disfagia hd 6 meses, progressiva, inicialmente para s6lidos
e posteriormente para liquidos, associada a regurgitacio, tosse noturna
e perda ponderal de 8 quilogramas no periodo. Apés realizagao de
endoscopia digestiva alta, seriografia de esdfago e manometria esofdgica
de alta resolugao foi realizado diagnéstico de acalasia de esdfago. Optou-se
por tratamento cirdrgico, com melhora clinica e resolucio dos sintomas.
Conclusio: Ressalta-se, neste caso, a importincia do reconhecimento,
diagndstico e compreensio da fisiopatologia da acalasia para que, dessa
forma, sejam realizados o tratamento e a investigacio adequados, visto
sua alta morbidade.
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ABSTRACT

Introduction: Esophageal achalasia is a condition characterized
by impaired esophageal motility, defined by incomplete or absent
relaxation of the lower esophageal sphincter (LES) associated with a lack
of peristalsis in the esophageal body. It is a rare disorder that significantly
impacts the patient's quality of life and nutritional status due to the
presence of symptoms such as dysphagia, heartburn, regurgitation,
weight loss, and other manifestations. Methods: Patient records were
reviewed, and an extensive literature search was conducted to investigate
the prevalence, etiology, pathophysiology, clinical manifestations,
diagnosis, and treatment of achalasia, while correlating these findings
with the presented case. Case Report: A 22-year-old female patient
presented with a 6-month history of progressively worsening dysphagia,
initially for solids and subsequently for liquids. This was accompanied
by regurgitation, night cough, and an 8-kilogram weight loss within
the period. Following upper gastrointestinal endoscopy, esophagram,
and high-resolution esophageal manometry, a diagnosis of esophageal
achalasia was made. Surgical treatment was chosen, resulting in clinical
improvementand symptom resolution. Conclusion: This case emphasizes
the importance of recognizing, diagnosing, and understanding the
pathophysiology of achalasia to facilitate appropriate investigation and

treatment, given its significant morbidity.
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INTRODUCAO

A acalasia de esofago ¢ uma patologia caracterizada
pelo comprometimento da motilidade esofdgica, sendo
definida pelo relaxamento incompleto ou diminuido do
esfincter esofdgico inferior (EEI) associado 4 aperistalse do
corpo esofdgico. Clinicamente, os pacientes relatam disfagia
progressiva, pirose, regurgitacao, dor toricica e sintomas
respiratdrios, como tosse noturna. E um disttrbio raro que
afeta igualmente homens e mulheres e, frequentemente, seu
diagndstico ¢ realizado entre 40 e 60 anos. A etiopatogenia
ainda nio ¢ cientificamente clara, mas ocorre um prejuizo na
peristalse e no relaxamento do EEI devido 4 perda seletiva de
neurdnios inibitérios do plexo mioentérico'. Alguns fatores
podem servir de gatilho inicial, como virus neurotrépicos ou
toxinas, que ird desencadear resposta imune em individuos
geneticamente predispostos e ocasionard inflamagio cronica
e perda neuronal®.

RELATO DE CcASO

Paciente de 22 anos, sexo feminino, procedente de
Igarapava/MG e natural de Uberaba/MG, moradora de
casa de alvenaria. Relata ter diagndstico de transtorno do
déficit de atengio com hiperatividade (TDAH) em uso de
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cloridrato de metilfenidato, sem outras comorbidades. Em
agosto de 2022, iniciou com quadro de disfagia progressiva,
inicialmente para sélidos evoluindo para liquidos em 2
meses, associado a regurgitagio imediata apds ingestio
alimentar. Além disso, referiu eructagdes frequentes, tosse
noturna, engasgos ¢ perda de peso de 8kg nos ultimos 6
meses.

Em dezembro de 2022, paciente procurou atendimento
médico e foi iniciado tratamento para esofagite cosinofilica
e intolerincia a lactose, nio sendo observada melhora
clinica. Apés 6 meses de inicio do quadro, iniciou
acompanhamento com a equipe de cirurgia do aparelho
digestivo, sendo solicitado estudo contrastado de esdfago-
estdmago-duodeno (Figura 1), sorologia para doenca de
Chagas, com resultado nio reagente, manometria esofdgica
(Figura 2) e endoscopia digestiva alta (Figura 3). Foi optado
por tratamento cirtrgico, apds o diagnéstico de acalasia
idiopdtica, sendo realizada esofagectomia com confecgio
de anastomose esofagogdstrica cervical, término-lateral com
fundo gdstrico e peca cirtrgica (Figura 4) foi encaminhada
para anatomopatoldgico (Figura 5). Paciente foi atendida na
Reumatologia para investigacio da acalasia, mas nio foram
encontrados critérios de doenca autoimune.
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Figura 1. Radiografia contrastada de esofago-estomago-duodeno
realizada em 10/01/2023. Moderada dilatagio do esofago,
afilamento distal e esvaziamento lento do contraste para o
estomago. Compativel com megaesdfago grau IIL.

Figura 2. Manometria esofigica de alta resolugio realizada
em 26/01/2023 demonstrando acalasia tipo II. Disfuncao
do esfincter esofdgico inferior documentada pela auséncia de
relaxamento, aperistalse do corpo esofdgico com 100% de
ondas falhas e 70% das degluti¢des com padrio de pressurizagio
panesofégica.

Figura 3. A. Endoscopia digestiva alta realizada em
06/12/2022. Observa o esbfago, com presenca de liquidos
abundantes e restos semissdlidos retidos em sua cavidade,
progredindo ao estdbmago, visualizados durante o exame.
Aumento impressionante do calibre do limen esofédgico distal,
mucosa de aparéncia romba. Alteracdes da mucosa coincidem
com inicio das pregas gdstricas. Hiato diafragmdtico a 38 cm
da ADS; B. Visualiza toda mucosa gdstrica, auséncia de leses
em cdrdia, corpo e antro; C. Endoscépio progride até segunda
por¢ao duodenal, sem outros achados.

Figura 4. Segmento de esdfago resultado de esofagectomia
com 14,0 cm de comprimento. Superficie externa esfarpada
e avermelhada; Mucosa parda e macia, nota-se diminuigio do
pregueamento. Aos cortes observa-se hipertrofia da camada
muscular na metade inferior. Notam-se pontilhados vinhosos
na mucosa, da regido dilatada, distribuidos difusamente.

Figura 5. Resultado anatomopatolégico do produto de
esofagectomia; A. Nervo do plexo mioentérico sem células
ganglionares vidveis, que exibe processo inflamatério cronico
representado por linfécitos (400x, HE); B. Epitélio escamoso
da mucosa esofdgica com alteragées reativas, edema, exocitose
de linfécitos e congestdo de papilas (400x, HE); C. Camada
muscular prépria com hipertrofia, plexo nervoso mioentérico
com infiltrado inflamatério crénico (100x, HE); D. Mucosa
esofdgica exibindo epitélio superficial com acantose e submucosa
com discreto edema e congestao (100x, HE); E. Nervo do plexo
mioentérico com raras células ganglionares vidveis, em meio a
infiltrado inflamatério de linfécitos e esparsos neutréfilos; E
Nervo do plexo mioentérico sem células ganglionares vidveis,
que exibe infiltrado inflamatério representado por grupamento
de linfécitos (400x, HE).
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Discussio

A acalasia foi descrita primeiramente em 1674 por
Thomas Williams quando observou uma patologia que
cursava com parada do bolo alimentar dentro do es6fago por
uma causa desconhecida. O avango tecnolégico de medidas
diagndsticas estimulou o interesse em conhecer sobre a
etiologia e fisiopatologia da doenga**.

E um distirbio raro da motilidade esofdgica e os dados
epidemioldgicos sio escassos, sendo que alguns estudos
apontam uma incidéncia de 0,03 a 1,63 por 100.000 pessoas
por ano e uma prevaléncia de 10 casos a cada 100.000
individuos. Estima-se que aproximadamente 27%-42%
dos pacientes com acalasia costumavam ser diagnosticados
erroneamente por causa de seus sintomas sobrepostos, como
azia e dor tordcica. Uma recente pesquisa epidemioldgica
americana realizada em 4reas com alta disponibilidade de
manometria de alta resolucio constatou que a prevaléncia
e a incidéncia anual de acalasia foram de 162,1/100.000 e
26,0/100.000, respectivamente, sendo pelo menos 2-3 vezes
maior do que o estimado anteriormente. Portanto, dada a
pouca penetragio dos critérios e tecnologias de diagnéstico
mais avangados, incluindo a manometria esofégica, ¢ seguro
dizer que o nimero real de pacientes com acalasia em todo o
mundo permanece desconhecido*”.

Apesar de poder ocorrer em qualquer faixa etdria,
geralmente o diagndstico ¢ realizado entre a quarta e sexta
década, acometendo igualmente homens e mulheres e
sem predilegio étnica. E uma doenga crénica que afeta a
morbidade e a qualidade de vida dos pacientes e, em geral,
demora a ser corretamente diagnosticada®>®.

A acalasia pode ser dividida em primdria (idiopdtica)
ou secunddria. A primdria é a mais comum na populagio
mundial, com excecio da regido sul-americana. Sua
etiologia ainda ¢ discutida apesar de existirem hipSteses
estabelecidas. A acalasia secunddria é mais comum nos
paises de América do Sul e possui sua etiologia conhecida,
sendo que a maijoria dos casos estdo associados 4 degeneragio
dos plexos mioentéricos na doenga de Chagas, infecgio
causada pelo protozodrio Trypanossoma Cruzi, endémico
da regido. Houve intenso combate ao vetor da doenca de
Chagas, diminuindo a prevaléncia da patologia no pais e,
assim, a maior parte dos casos observados atualmente sio
cronicos. Devido a sintomatologia da paciente e da hipétese
diagndstica de acalasia secunddria & doenca de Chagas, foi
solicitado sorologia, sendo nio reagente®®?.

A etiopatogenia da acalasia idiopdtica estd relacionada
a autoimunidade, que desencadeia processos inflamatérios
responsdveis pela degradacio da inervagao inibitéria do
plexo mioentérico e das fibras do EEI, levando a um
desbalango entre a atividade excitatéria e inibitdria. A
atividade excitatéria mediada pela acetilcolina sem oposigao
da atividade inibitéria realizada por neurotransmissores
nitrérgicos e peptideo intestinal vasoativo causam falha no
relaxamento do esfincter e aperistalse. Infec¢ao viral, gatilho
autoimune idiopdtico e predisposi¢io genética sdo alguns
mecanismos que podem servir como fator para desencadear
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o processo inflamatério cronico e levar & acalasia. Os genes
relacionados incluem genes ligados ao sistema imunolégico
e & neurodegeneragio®” .

As infeccdes virais mais associadas com essa patologia
sdo os virus da familia herpes, paramyxovirus e HIV. Em
contrapartida, nio sio todos os pacientes com essas infecgoes
virais que desenvolvem acalasia, demonstrando que a infecgao
crbnica associada a fatores genéticos individuais e ambientais
pode facilitar a perda neuronal. A etiologia autoimune estd
relacionada a presenca de células T e eosinéfilos no plexo
mioentérico, anticorpos antimioentéricos e aumento da
prevaléncia de antigenos leucocitdrios humanos (HLA) classe
II, podendo ter relagio com outras doencas autoimunes,
como uveite, sindrome de Sjogren, ldpus eritematoso,
diabetes tipo 1, hipotireoidismo, artrite reumatoide,
esclerodermia, espondilite anquilosante, miastenia graves,
psoriase e outras, sendo que essas patologias possuem maior
prevaléncia na populacio com acalasia em faixa etdria mais
jovem. Por fim, a existéncia de casos familiares de acalasia
sugere que a genética pode ser um componente que predispoe
o desenvolvimento da doenca. A paciente do presente caso
nao possufa sintomatologia clinica de infecgio viral vigente,
além de nido preencher critérios suficientes para diagnéstico
de doenca autoimune, sendo solicitada reavaliagio dentro de
um ano pela reumatologia''2

A disfagia ¢ o principal sintoma observado nos pacientes
com acalasia, que inicialmente é ocasionada por alimentos
s6lidos, mas evolui para liquidos na maioria dos casos. Pode
estar associada a regurgitacdo de alimentos nio digeridos ou
saliva. A perda ponderal ¢ um achado comum quando se
realiza o diagnéstico. Disfagia, regurgitacio e perda ponderal
compéem a trfade cldssica da acalasia. Dor tordcica pode
fazer parte da sintomatologia, devendo excluir anginas de
origem cardiaca. Pirose pode aparecer em alguns individuos.
Além disso, complicagoes respiratdrias sao as mais comuns
de ocorrerem, como pneumonia por aspiragio e abscesso
pulmonar. E importante pesquisar acalasia em pacientes que
apresentam disfagia e regurgitacdo que nio respondem ao
tratamento com inibidores da bomba de prétons'> .

A Endoscopia Digestiva Alta (EDA) é 0 exame inicial para
investigagio de sintomas do trato gastrointestinal. Apesar de
nao ser o padrio-ouro para diagndstico de distiirbios motores,
a EDA ¢ importante para excluir alteragdes estruturais ou
na mucosa do esdfago e na regido da cdrdia, como estenose
péptica, cincer e esofagite eosinofilica, que cursam com
disfagia (pseudoacalasia). A manometria esofdgica (Figura 2)
¢ 0 exame padrio-ouro para o diagndstico de distdrbios da
motilidade esofdgica. O achado manométrico de aperistalse
e o relaxamento incompleto do EEI sem evidéncia de
obstrugio mecinica corroboram o diagnéstico de acalasia.
O esofagograma baritado, como mostra a Figura 1, também
pode ser empregado na propedéutica dos casos suspeitos de
acalasia, demonstrando dilatacio do esdfago, estreitamento
da juncio esofagogistrica (aspecto de “bico de papagaio”),
aperistalse e deficiéncia no esvaziamento do bdrio'’.

No es6fago aperistéltico, hd um maior tempo de contato
de irritantes e carcindgenos com o revestimento epitelial
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pela estase. E com a evolucio da doenga, principalmente
ap6s 5 a 15 anos, hd maior risco de cincer esofdgico.
Esse risco é maior para o carcinoma de células escamosas
e adenocarcinoma se comparado com a populacio geral e
mais prevalente em individuos do sexo masculino™'®.
Conforme a gravidade da doenga, ¢ instituido o tipo de
tratamento. A dilatagio com balio pneumdtico ¢ uma das
primeiras recomendagoes, tendo bons resultados a longo
prazo. A farmacoterapia oral e a toxina botulinica devem
ser pensadas para pacientes com condi¢des clinicas que
nio favorecem o tratamento endoscépico ou cirdrgico ou
com falha terapéutica apés esses procedimentos. Dentre os
firmacos mais estudados para os casos de acalasia podem
ser citados os beta-agonistas, bloqueadores dos canais de
célcio, anticolinérgicos e nitratos sendo recomendados para
pacientes com doenga em estdgio inicial ou como medida
tempordria antes de outra abordagem. O tratamento
endoscopico pode ser realizado por meio de agentes
esclerosantes e stents. O tratamento cirdrgico mudou
drasticamente desde a introdugio das cirurgias minimamente
invasivas e pode ser instituido por meio da cardiectomia,
cardioplastia, cardiomiotomia ou esofagectomia. Esses
procedimentos devem ser pensados em casos avangados
de acalasia. No caso relatado, paciente foi informada sobre
as opgdes terapéuticas disponiveis e, em comum acordo
com a equipe de Cirurgia do Aparelho digestivo, optou-se
por realizagio de esofagectomia, objetivando alcancar as

expectativas da paciente">" 2.

CoNCLUSAO

A acalasia é uma doenga caracterizada pelo
comprometimento do esfincter esofdgico inferior e da
peristalse do corpo esofdgico. Pode ser primdria (idiopdtica)
ou secunddria, principalmente devido 4 doenga de Chagas.
A etiopatogenia da acalasia idiopdtica estd relacionada
3 autoimunidade, sendo que infeccbes virais, gatilho
autoimune idiopdtico e predisposi¢io genética podem
estar envolvidos nesse processo. A sintomatologia cldssica
¢ composta por disfagia progressiva, regurgitacio e perda
ponderal. A manometria esofégica ¢ o exame padrio-ouro
para diagndstico, mas a endoscopia digestiva alta é o exame
inicial para investigacdo dos casos. O tratamento deve ser
elaborado de acordo com a gravidade da doenca, sendo
a farmacoterapia oral e tratamento endoscépico opgoes
terapéuticas.

Conclui-se que muito ainda deve ser estudado sobre
essa afecgdo, no que se refere a etiologia, evolugio e a
melhor maneira de acompanhar esses pacientes, uma vez
que, até o momento, as diretrizes da Sociedade Americana
de Endoscopia Gastrointestinal (ASGE) e as diretrizes do
American College of Gastroenterology (ACG) 2020 citam a
falta de evidéncias suficientes para recomendar a endoscopia
como triagem de rotina na prevengio do cincer como
complicagao?.
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