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Trata-se dum doente do género masculino de 52 anos com episddios recorrentes de longa data
caracterizados por dor abdominal, febre e diarreia, associados a elevacdo dos parametros inflamatdrios.
Da abordagem inicial destacava-se endoscopia digestiva alta e colonoscopia normais (inclusive
histologia). O estudo por videocapsula endoscépica demonstrou erosdes a nivel do jejuno proximal
coexistindo um discreto espessamento segmentar do intestino delgado na enterografia por TC. Com
base nestes achados admitiu-se o diagnéstico de doencga de Crohn (DC) do intestino delgado. Nos dois
anos subsequentes ocorreram varias agudizacdes que evoluiram favoravelmente em resposta a
corticoterapia instituida, tendo-se iniciado terapéutica de manutencdo com azatioprina com a qual a
doenga se manteve clinicamente quiescente durante um ano. Contudo, nos ultimos 3 anos, constatou-
se um agravamento clinico pautado por crises consecutivamente mais frequentes, interpretadas e
abordadas como agudizacbes de DC. De ressalvar que, por vezes, essas crises eram acompanhadas de
dor pleuritica e discreto derrame pleural.

Perante a duvida quanto ao diagndstico de DC, e uma vez excluida infecdo ou malignidade, englobaram-
se no diagndstico diferencial outras condigdes sistémicas com marcado componente inflamatério.
Cumprindo critérios clinicos de Livneh, incluindo controlo sintomatico com colchicina empirica, firmou-
se o diagndstico de Febre Mediterranica Familiar (FMF), posteriormente corroborado pela identificagdo
de mutacdo genética no gene MEFV.

Este caso clinico, ao ilustrar uma patologia rara, realca a importancia de serem consideradas outras
hipdteses diagndsticas na abordagem dum doente com clinica sugestiva de doenca inflamatodria
intestinal que, todavia, apresenta achados endoscépicos frustes e histologia ndo compativel.

Sociedade Portuguesa
de Gastrenterologia



https://spg.eventkey.pt/Reports/Reports.aspx?Ref=ResumoFinal1&Evento=9&Formulario=21&Render=Pdf&Down=0&Chave=00181CFA0E&NomeFicheiro=2125_Febre_Mediterranica_Familiar_-_uma_

