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ABREVIERILE FOLOSITE IN DOCUMENT

ALT Alaninaminotransferaza

ASM Academia de Stiinte a Moldovei

AST Aspartataminotransferaza

CIM 10 Clasificarea Internationala a Maladiilor, revizia a X-a

CMV Citomegalovirus

FOXC2 Factor de transcriptie FOXC2

Ig Imunoglobulina

IMSP Institutie Medico-Sanitara Publica

LES Lupus eritematos sistemic

MS Ministerul Sanatatii

N Norma

PCN Protocol Clinic National

PROX1 Proteina-1 homebox prospero

Rh Antigenul D de suprafata a eritrocitelor

RM Republica Moldova

RMN Rezonanta magnetica nucleara

SOX18 Factor de transcriptie SOX18

Ul Unitate internationala

VEGFR3 Receptorul-3 al factorului de crestere al endoteliului vascular

VSH Viteza de sedimentare a hematiilor
PREFATA

Protocolul national a fost elaborat de catre grupul de lucru al Ministerului Sanatatii al Republicii
Moldova (MS RM), constituit din specialistii IMSP Institutul Mamei si Copilului si Universitatea de Stat
de Medicind si Farmacie ,,Nicolae Testemitanu”. Protocolul de fata a fost elaborat in conformitate cu
ghidurile internationale actuale privind ,,.Limfangiectazia intestinala primara la copil” si va servi drept
matrice pentru elaborarea protocoalelor institutionale. La recomandarea MS RM pentru monitorizarea
protocoalelor institutionale pot fi folosite formulare suplimentare, care nu sunt incluse in protocolul clinic
national.

A. PARTEA INTRODUCTIVA

A.1.Diagnostic:

e Limfangiectazia intestinald primara.
A.2.Codul bolii (CIM 10): 189.0
189  Alte afectiuni neinfectioase ale vaselor limfatice si ganglionilor limfatici
189.0 Limfedem, fira alta specificare
- Limfangiectazie

A.3. Utilizatorii:

e Oficiile medicilor de familie (medic de familie si asistenta medicala);
Centrele de sanatate (medic de familie si asistenta medicala);
Centrele medicilor de familie (medic de familie si asistenta medicala);
Institutiile/sectiile consultative (medic genetician, medic gastroenterolog);
Asociatiile medicale teritoriale (medic pediatru, medic de familie, medic gastroenterolog, medic genetic);
Sectiile de copii ale spitalelor raionale si municipale (medic genetic, medic gastroenterolog);
Sectia gastroenterologie si hepatologie, sectia chirurgie, IMSP Institutul Mamei si Copilului (medic
genetic, medic gastroenterolog, medic nefrolog, medic cardiolog, medic endocrinolog, medic neurolog,
medic chirurg).
A.4. Scopurile protocolului:

¢ Diagnosticul precoce.

e Monitorizarea continua si corijarea sechelelor instalate.
A.5. Data elaboririi protocolului: 2016



A.6. Data reviziei urméatoare: 2019
A.7. Lista si informatiile de contact ale autorilor ce au participat la elaborarea protocolului:
Numele |

Functia detinuta

Sef sectie gastroenterologie si hepatologie, IMSP Institutul
Mamei si Copilului. Universitatea de Stat de Medicina si
Farmacie ,,Nicolae Testemitanu”.

Dr. Mihu lon, profesor
universitar, doctor habilitat in
stiinfe medicale.

Dr. Eva Gudumac, academician
ASM, profesor universitar,
doctor habilitat in stiinte
medicale.

Protocolul a fost discutat aprobat si contrasemnat:

Denumirea institutiei

Asociatia Medicilor de Familie
din RM

Sef catedra Chirurgie, ortopedie si anestiziologie pediatrica,
Universitatea de Stat de Medicina si Farmacie ,,Nicolae
Testemitanu”.

Comisia Stiingifico-Metodica de :
profil ,,Pediatrie” o MY

Agentia Medicamentului

Consiliul de experti al .
Ministerului Sanatitii |
Consiliul National de Evaluare
si Acreditare in Sanatate

Compania Nationala de
Asigurari Tn Medicina
A.8. Definitii
Limfangiectazie intestinaldi primard — enteropatie exudativa, cauzata de dilatarea congenitala locala sau
difuza a vaselor limfatice intestinale, cu extravazarea continutului lor in lumenul intestinal, manifestata
prin edeme hipoproteinemice, uneori cu ascita, imunodeficienta secundara si tetanie hipocalcemica.
Sinonime:
Boala Waldmann

— Hipoproteinemia familiala cu enteropatie

Limfangiectazia intestinala

exudativa
Disproteinemia familiala

proteinelor

Limfedem neonatal, cauzat de enteropatia

limfangiectazica

— Hipoproteinemia idiopatica

— Pierderea secundara a proteinelor, cauzata de
insuficienta cardiaca congestiva

Enteropatia, prin pierderea hipercatabolica a

Enteropatia exsudativi — pierderea excesiva de proteine plasmatice si/sau limfatice in lumenul tractului

gastrointestinal.

Limfedem — edem cronic si progresiv, cauzat de incapacitatea sistemului limfatic de drenare a lichidului din

spatiul interstitial.
A.9. Epidemiologie

— <200 cazuri raportate global;
raportul bdieti/fete este 3/2;

limfedem primar 1,5:100.000;
debut de la 11 ani cu 2 picuri: in prima decada si perioada adulta.



B. PARTEA GENERALA
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B. 1. Nivel de asistentd medicala primard

Descriere Motive Pasi
(mdsuri) (repere) (modalitati si conditii de realizare)
| 11 ]
1. Profilaxia
1.1. Profilaxia primara e Masuri de profilaxie primara nu se intreprind. o Metode de profilaxie primara nu exista (caseta 2).

(C.2.2)

1.2. Profilaxia secundara
(C.2.2)

e Profilaxia secundara este directionata spre
prevenirea complicatiilor.

Obligatoriu:
e Respectarea regimului igieno-dietetic (vezi PCN ,, Enteropatia exudativa la
copil”).

1.3. Screening-ul (C.2.3)

e Screening primar nu exista.
Screening-ul secundar prevede depistarea precoce a
complicatiilor.

Obligatoriu:
e Identificarea precoce a complicatiilor (caseta 3).

2. Diagnosticul

2.1. Suspectarea
diagnosticului de
boala Waldmann
(C.2.49)

e Anamneza: edeme, diaree, retard staturoponderal,
rude cu enteropatie exudativa.

e Manifestari clinice: edeme, ascita, diaree cu
steatoree, retard staturoponderal, tetanii
hipocalcemice, infectii oportuniste, sSemne ale
sindroamelor genetice.

e Investigatiile de laborator: hemoleucograma, sumarul
urinei, coprograma, examenul coproparazitologic.

Obligatoriu:

e Anamneza si evaluarea patologiilor asociate (caseta 4);

e Manifestarile clinice (caseta 5);

¢ Diagnosticul diferential (tabelele 3, 4);

e Investigatii paraclinice obligatorii si recomandabile (tabelul 2).

2.2. Deciderea
consultului specialistului
si/sau spitalizarii (C.2.4)

e Confirmarea diagnosticului si evaluarea
comorbiditatilor.

Obligatoriu:
e Toti pacientii cu suspectie la boala Waldmann vor fi indreptati la consultatia
gastroenterologului pediatru.

3. Tratamentul

3.1. Tratamentul e Regimul igieno-dietetic este directionat spre Obligatoriu:

nemedicamentos (C.2.5) diminuarea edemului si pierderilor proteice. o Respectarea regimului igieno-dietetic (vezi PCN ,, Enteropatia exudativa la
copil”).

3.2. Tratamentul Protocolul terapeutic necesita gestionare conform Obligatoriu:

medicamentos (C.2.5)

simptomatologiei:

e corijarea echilibrului hidro-electrolitic;

e corijarea retardului staturo-ponderal;

e corijarea deficientelor vitaminice si minerale.

echilibrare hidro-electrolitica (vezi PCN ,, Pancreatita acutd la copil”);
retard staturo-ponderal (vezi PCN,, Malabsorbtia intestinala la copil ),
preparate de fier (vezi PCN ,, Anemia fierodeficitard la copil”);

vitamine si microelemente (vezi PCN ,, Enteropatia exudativa la copil”).
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4. Supravegherea (C.2.6)

e Supravegherea pacientilor se efectuacaza in
comun cu medicul specialist gastroenterolog,
chirurg, nefrolog, cardiolog, endocrinolog,
neurolog, genetic, pediatru si medicul de familie.

Obligatoriu:
o Elaborarea planului individual de supraveghere in functie de evolutia bolii si
complicatii (caseta 10).

B.2. Nivel de asistenta medicald specializata de ambulator

Descriere Motive Pasi
(mdsuri) (repere) (modalitati si conditii de realizare)
| 11 ]

1. Profilaxia
1.2. Profilaxia primara e Masuri de profilaxie primara nu se intreprind. e Metode de profilaxie primara nu exista (caseta 2).
(C.2.2)
1.2. Profilaxia e Profilaxia secundara este directionata spre Obligatoriu:
secundara (C.2.2) prevenirea complicatiilor. e Respectarea regimului igieno-dietetic (vezi PCN ,, Enteropatia exudativa

la copil”).

1.3. Screening-ul (C.2.3)

e Screening primar nu exista.
Screening-ul secundar prevede depistarea precoce a
complicatiilor.

Obligatoriu:
o Identificarea precoce a complicatiilor (caseta 3).

2. Diagnosticul

2.1. Suspectarea
diagnosticului de
boala Waldmann
(C.2.49)

e Anamneza: edeme, diaree, retard staturoponderal,
rude cu enteropatie exudativa.

e Manifestari clinice: edeme, ascita, diaree cu

steatoree, retard staturoponderal, tetanii
hipocalcemice, infectii oportuniste, sSemne ale
sindroamelor genetice.

e Investigatiile de laborator: hemoleucograma, teste

biochimice (proteina totala, ALT, AST, bilirubina si
fractiile, urea, creatinina), sumarul urinei, coprograma,
examenul coproparazitologic.

e Ecografia abdominald, cardiacad pentru diagnosticul

diferential al edemelor.

Obligatoriu:

Anamneza si evaluarea patologiilor asociate (caseta 4);
Manifestarile clinice (caseta 5);

Diagnosticul diferential (tabelele 3, 4);

Investigatii paraclinice obligatorii si recomandabile (tabelul 2).

2.2. Deciderea
consultului specialistului
si/sau spitalizarii (C.2.4)

e Confirmarea diagnosticului si evaluarea

comorbiditatilor.

Obligatoriu:
e Toti pacientii cu suspectie la boala Waldmann vor fi indreptati la consultatia
gastroenterologului pediatru.

3. Tratamentul
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3.1. Tratamentul o Regimul igieno-dietetic este directionat spre Obligatoriu:
nemedicamentos diminuarea edemului si pierderilor proteice. o Respectarea regimului igieno-dietetic (vezi PCN ,, Enteropatia exudativa la
(C.2.5) copil”).
3.2. Tratamentul Protocolul terapeutic necesitd gestionare conform Obligatoriu:
medicamentos (C.2.5) simptomatologiei: o echilibrare hidro-electrolitica (vezi PCN ,, Pancreatita acutd la copil”);
e corijarea echilibrului hidro-electrolitic; o retard staturo-ponderal (vezi PCN,, Malabsorbtia intestinald la copil”);
e corijarea retardului staturo-ponderal; o preparate de fier (vezi PCN ,, Anemia fierodeficitara la copil”);
e corijarea deficientelor vitaminice si minerale. e vitamine si microelemente (vezi PCN ,, Enteropatia exudativa la copil”).

4. Supravegherea (C.2.6) | ¢ Supravegherea pacientilor se efectueaza in comun Obligatoriu:

cu medicul specialist gastroenterolog, chirurg, e Elaborarea planului individual de supraveghere in functie de evolutia
nefrolog, cardiolog, genetic, endocrinolog, bolii si complicatii (caseta 10).

neurolog, pediatru si medicul de familie.

B.3. Nivel de asistenta medicala spitaliceascd

Descriere Motive Pasi
(mdsuri) (repere) (modalitati si conditii de realizare)
| 11 1]
1. Spitalizare e Spitalizarea este necesara pentru confirmarea o Criteriile de spitalizare (caseta 9).

diagnosticului, efectuarea procedurilor diagnostice
si terapeutice care nu pot fi executate in conditii de

ambulator.
2. Diagnosticul
2.1. Confirmarea e Manifestari clinice: edeme, ascitd, diaree cu Obligatoriu:
diagnosticului de boala steatoree, retard staturoponderal, tetanii e Anamneza si evaluarea patologiilor asociate (caseta 4);
Waldmann (C.2.4) hipocalcemice, infectii oportuniste, semne ale * Manifestarile clinice (caseta 5);
sindroamelor genetice. e Diagnosticul diferential (tabelele 3, 4);
e Investigatiile de laborator: limfopenie, diminuarea e Investigatii paraclinice obligatorii si recomandabile (tabelul 2).

simultana a nivelurilor serice de albumina si IgG,
descoperiri compatibile cu pierderea de proteine
prin tractul digestiv (clearance-ul al-antitripsinei,
dozarea al-antitripsinei in masele fecale).

e Confirmarea patologica a limfangiectaziei
intestinale prin biopsie endoscopica/ chirurgicala.

3. Tratamentul
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3.1. Tratamentul e Regimul igieno-dietetic este directionat spre Obligatoriu:

nemedicamentos diminuarea edemului si pierderilor proteice. e Respectarea regimului igieno-dietetic (vezi PCN ,, Enteropatia exudativa la
(C.2.5) copil”).

3.2. Tratamentul Protocolul terapeutic necesitd gestionare conform Obligatoriu:

medicamentos (C.2.5)

simptomatologiei:
corijarea echilibrului hidro-electrolitic;
corijarea echilibrului proteic plasmatic;
corijarea retardului staturo-ponderal;
corijarea deficientelor vitaminice si minerale.

o echilibrare hidro-electrolitica (vezi PCN ,, Pancreatita acutd la copil”);

e preparate din singe, diuretice, analogii somatostatinei, antiplasminice,
corticosteroizi, vitamine si microelemente (vezi PCN ,, Enteropatia
exudativa la copil”).

o retard staturo-ponderal (vezi PCN,, Malabsorbtia intestinald la copil”);

o preparate de fier (vezi PCN ,, Anemia fierodeficitara la copil”).

4, Externarea

e Durata aflarii in stationar poate fi pina la 7-14 zile, in
functie de evolutia bolii, complicatii si eficacitatea
tratamentului.

e Supravegherea pacientilor se efectueaza in comun cu
medicul specialist gastroenterolog, chirurg, nefrolog,
cardiolog, genetic, endocrinolog, neurolog, pediatru
si medicul de familie.

Extrasul obligatoriu va contine:

- diagnosticul precizat desfasurat;

- rezultatele investigatiilor si tratamentului efectuat;

- recomandari explicite pentru pacient si medicul de familie.

OBLIGATORIU:

o Aplicarea criteriilor de externare (caseta 9);

e Flaborarea planului individual de supraveghere in functie de evolutia bolii
conform planului tip de supraveghere (caseta 10);

e Oferirea informatiei pentru pacient (Anexa 1)
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C.1. ALGORITM DE CONDUITA
C.1.1.Managementul de conduita

Anamneza eredocolaterala

Anamneza postnatala

. P e edem uni/bilateral;
) e diaree recurenti cu steatoree;
: Lig:;r’]; e malabsorbtie intestinala,
S e retard staturoponderal;
e von Recklinghausen; : ::im(f)?cjt(:gzzll?r;]emie'
e Kilippel-Trennay-Weber; .p Y.g o
e sindromul unghiilor galbene. ° mfec_t_u (_)portumswf’
e tetanii hipocalcemice.
v
CAZ SUSPECT Alt diagnostic
¢ A
Laborator
e limfopenie
e hipoproteinemie Nu
e hipoalbuminemie
e hipo-y-globulinemie
e clearence-ul al-antitripsinei 1
e ol-antitripsina fecala 1
e hipocalcemie
Da l N
u
Endoscopia
mucoasa intestinala in
»fulgi de zapada”
Da l
T . Nu
Biopsia intestinala
dilatarea focala/multifocala a

vaselor limfatice

o |

Limfangiectazia intestinala
primara

1 —

!

TRATAMENT
CHIRURGICAL

TERAPIA TRATAMENT
OCUPATIONALA DUETOTE A SIMPTOMATIC
\/
SUPRAVEGHERE
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C.2. DESCRIEREA METODELOR, TEHNICILOR SI PROCEDURILOR
C.2.1. Etiologia
Caseta 1. Cauze genetice
e Mutatiile genelor implicate in limfogeneza: VEGFR3, PROX1, FOXC2, SOX18;
e Transmitere autosomal — dominanta sau recesiva.
C.2.2. Profilaxia
Caseta 2. Profilaxia
e Masuri de profilaxie primara nu se intreprind.
e Profilaxia secundara este directionata spre prevenirea complicatiilor prin respectarea regimului
igieno-dietetic.
C.2.3. Screening-ul
Caseta 3. Screening-ul
e Screening primar nu exista.
e Screening-ul secundar prevede depistarea precoce a complicatiilor.
C.2.4. Conduita pacientului
C.2.4.1. Anamneza
Caseta 4. Repere anamnestice

Anamneza vietii

e prenatal: limfedem/ascita al fatului, retard intrauterin.

e postnatal: edem uni/bilateral, ascita/pleurezie chiloasa, diaree recurenta cu steatoree, malabsorbtie
intestinala, retard staturoponderal, limfocitopenie, hipo-y-globulinemie, infectii oportuniste.

Anamneza bolii:

e acuze: edem bilateral, diaree cu steatoree, ascita, retard fizic, infectii frecvente oportuniste.

Anamneza patologici: boala celiaca, sindroame genetice asociate (Turner, Noonan, Hennekam,
von Recklinghausen, Klippel-Trennay-Weber, sindromul unghiilor galbene).

Anamneza eredocolaterala: rude cu enteropatie exudativa.

C.2.4.2. Manifestarile clinice
Caseta 5. Manifestdari clinice

e asimptomatice;

e semne discrete ale bolii;

e in cadrul sindroamelor genetice.

Debutul in prima decada a vietii, diagnosticul este stabilit deobicei pina la virsta de 3 ani.

e Edem periferic 95%, simetric, la nivelul fetei si organelor genitale externe, membrelor inferioare,
grad variabil, moderat sau sever, cu godeu la digitopresiune. Poate fi prezent la nastere sau aparea
mai tirziu.

e Limfedem 22% la nivelul membrelor inferioare (rar la nivelul coapsei), bilateral;

uneori la nivelul membrelor superioare, glandelor mamare, organelor genitale externe, cu ingrosarea
pielii.

e Semnul Kaposi-Stemmer (criteriu patognomonic pentru diagnosticul diferential dintre edem si
limfedem) incapacitatea de a prinde sau a ridica un pliu de piele la baza degetului Il, din cauza
edemului.

o Ascita 33-43% cu fatigabilitate, constipatii, nausea, voma, ileus mecanic, hemoragii digestive.

e Edem macular (la examenul fundului de ochi) cu orbire reversibila.

e Diaree 93 % moderata si intermitenta.

e Steatoree 20%

¢ Durere abdominala 10%

e Retard staturoponderal (aprecierea deficitului staturoponderal vezi PCN ,, Malabsorbtia
intestinala la copil”)

e Pachigdermoperiostozis (degete hipocratice, periostoza, modificari cutanate)

10
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e Semne ale deficientelor vitaminelor liposolubile.

e Semne ale hipocalcemiei: tetanie secundara, crize convulsive, osteomalacie, osteoporoza,
rahitism si hiperparatiroidism secundar.

e Infectii oportuniste (meningita, Cryptococcus, streptococ 3-hemolitic din grupul B, CMV)

e Sindroame asociate cu limfangiectazia intestinala primara:
— Turner
—Noonan
—Hennekam
—von Recklinghausen
— Klippel-Trenaunay
C.2.4.3. Diagnosticul
Tabelul 1. Examindri de laborator si instrumentale
Hemoleucograma - hemoglobina— N, |;
- eritrocite— N, |;
- trombocite - N;

- leucocite — N, 1;
- eozinofile —N, 1;
- limfocite — |;
- VSH-N, 1.
Teste biochimice - proteina totald — | ;
- albumina — |;
- y-globulina — |;
- transferina, ceruloplasmina - |
- ALT, AST—N,7;

- bilirubina si fractiile — N, 1
- Ca, P, Fe, Mg, Zn —N, |;
- colesterolul total — N, |;

- Uureea, creatinina—N, 1.

Clearance-ul al-antitripsinei - 227 ml/24 ore - N - fara diaree,
- <50 ml/24 ore - N - cu diaree (diareea creste clearence-ul o1-
antitripsinei);
- >50 ml/24 ore - enteropatie exudativa.
Coagulograma - fibrinogen—N, |;

- protrombina;
- timpul de coagulare.

lonograma - K; Na.
Grupa sanguina, Rh

Coprograma - steatoree moderata/ intermitenta (coeficientul de absorbtie a
grasimilor cca 80%).
Dozarea al-antitripsinei in - N < 3,4 mg/g mase fecale cu pH > 3, zilnic.
masele fecale
Examenul coproparazitologic - diagnostic diferential.
Teste imunologice - 1gG, IgM, Ig A— N, |.

Ecografia abdominala, cardiaca e Dilatarea anselor intestinale, ingrosarea difuzd a peretilor
intestinali, hipertrofia plicilor, edem mezenteric sever si ascita.
e Diagnostic diferential al edemelor cu patologia renald si

cardiaca.
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Radiografia abdominala cu
dublu contrast

Limfangiografia

RMN abdominala

Endoscopia (jejunoscopia)

Endocapsula

Biopsia intestinala

Examenul genetic

e Ingrosarea pliurilor intestinale fara dilatarea lumenului
intestinal.

e Diluarea substantei baritate datoritd limforagiei.

¢ Diagnostic diferential si definitivarea cauzelor bolii.

e Hipoplazia/ aplazia limfaticelor extremitatilor inferioare, canale
limfatice distorsionate sau obliterate si noduli limfatici in
regiunea mezenterica si para-aortica.

e Ascitd, edem mezenteric hiperintens cu colectii lichidiene in
jurul vaselor sangvine mezenterice si un inel hiperintens ce
inconjoara zonele ingrosate semnificativ ale anselor intestinului
subtire.

e Villi si/sau pete albe (dilatate de vasele limfatice), noduli albi si
cresteri submucoase.

e Placi xantomatoase.

e Metoda endoscopica non-invaziva pentru Vizualizarea completa
a intestinului subtire.

e Dilatarea vaselor limfatice ale mucoasei si submucoasei
intestinale fara careva semne de inflamatie.

e Placi xantomatoase.

e Mutatiile genelor: VEGFR3, PROX1, FOXC2, SOX18.
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Caseta 6. Criterii de diagnostic
e Manifestari clinice tipice

Sugestive e Limfopenie
¢ Diminuarea simultand a nivelurilor serice de albumina si [gG
e Confirmarea patologica a limfangiectaziei intestinale prin biopsie endoscopica/
Pozitive chirurgicala

e Descoperiri compatibile cu pierderea de proteine prin tractul digestiv

Tabelul 2. Examinarile clinice si paraclinice in cadrul asistentei medicale (AM) primare,
specializate de ambulator si spitaliceasca

Investigatia AM primara AM specializata AM
de ambulator spitaliceasca

Hemoleucograma 0] O 0]
Sumarul urinei 0] O 0]
Coprograma ) @) 0]
Examenul coproparazitologic 0] 0] o)
Coprocultura R o)
Echilibrul acido-bazic @)
lonograma R O
Proteina totala 0] @]
Albumina R o)
y-globulina R 0)
Clearance —ul a.I-antitripsinei R
ALT, AST 0] O
Bilirubina si fractiile 0] 0]
Ureea, creatinina 0] 0]
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Transferina, ceruloplasmina R
Ca, P, Fe, Zn, Mg R
Coagulograma R
Grupa sangvina, Rh
Teste imunologice
Dozarea a/-antitripsinei in masele fecale
Ecografia abdominala O
Endoscopia (jejunoscopia) R
Biopsia mucoasei intestinale R
Radiografia abdominala cu dublu contrast
RMN abdominala
Limfangiografia
Examenul genetic

O - obligatoriu; R — recomandabil.

AU 0V UV XUV OOOo0O=xWOo m=xOo

Caseta 7. Consult multidisciplinar

e nefrolog e neurolog
e cardiolog e genetic
e endocrinolog e chirurg

C.2.4.4. Diagnosticul diferential
Tabelul 3. Diagnosticul diferential cu patologii asociate pierderii intestinale excesive de proteine

Fara ulceratia mucoasei intestinale Boala Menetrier
Boala celiaca
Sprue tropical
Boala Whipple
Sindromul ansei oarbe
Gastroenteropatie eozinofilica
Alergie alimentara
Enterita infectioasa
Fistula gastrojejunocolica
Amiloidoza
Adenom vilos
Infestatie parazitara
Vasculita

Cu ulceratia mucoasei intestinale Carcinom si limfom gastric
Gastrita eroziva si ulcere peptice multiple
Boala Crohn
Colita ulceroasa
Jejunita ulceroasa non - granulomatoasa
Colita pseudomembranoasa
Boala de rejet al grefei

Blocaj sau hipertensiune limfatica intestinala Limfom intestinal
Boala Whipple
Fistula enterolimfatica
Pericardita constrictiva
Insuficientd cardiacd congestiva
Boala Crohn
Pancreatita cronica
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Tuberculoza intestinala
Sarcoidoza mezenterica

Tabelul 4. Diagnosticul diferential al limfangiectaziei intestinale in Sindroame genetice asociate

Criterii Turner Noonan Hennekam von Klippel-
Recklinghausen Trenaunay
Facies specific + + + - -
Retard mental - + + - -
Convulsii - - + - -
Limfedem + + + + +
Neurofibroame - - - + -
Malformatii - - - - Arrer

C.2.5. Tratamentul
Caseta 8. Tipuri de tratament
Tratament nemedicamentos - regim igieno-dietetic directionat spre diminuarea edemului (vezi
PCN,, Enteropatia exudativa la copil”).
Regim dietetic
e hiposodat;
e hiperproteic;
e hipolipidic (limitarea consumului trigliceridelor cu lant lung si substitutia lor cu formule lactate
pe baza de trigliceride cu lant scurt sau mediu);
e hipoalergic, la copii <1 an amestecuri adaptate hipoalergene: Frisopep AC, Frisopep cu
nucleotide, Friso HA, Novalac HA, Milupa, etc.
Frisopep AC (1-12 luni) — hidrolizat proteic total fara lactoza;
Frisopep cu nucleotide (0-12 luni) — hidrolizat proteic inalt, cu lactoza 50%;
Friso HA 1 (0-6 luni) si 2 (6-12 luni) — hidrolizat proteic partial;
Novalac HA (0-12 luni) — hidrolizat proteic partial, nu contine cazeina;
Novolac AD (0-12 luni) — fara lactoza si gluten.
e agliadinic (vezi PCN,,Boala celiaca la copil”).
Tratament medicamentos
simptomatic
— corijarea echilibrului hidro-electrolitic (in diaree) (vezi PCN ,, Pancreatita acuta la copil”);
— diminuarea edemului (vezi PCN ,, Enteropatia exudativa la copil”).
al complicatiilor:
— retardul staturoponderal (vezi PCN ,, Malabsorbtia intestinala la copil”);
— antianemice: preparate de fier (vezi PCN ,, Anemia fierodeficitara la copil”);
—suplimentare cu vitamine si microelemente (vezi PCN,, Enteropatia exudativa la copil”).
Tratament chirurgical
—1in forma localizata (rezectie chirurgicala, anastomoze limfo-venoase);
— paracenteza, sunt peritoneo-venos, transplant intestinal.
— complicatii asociate (boala Menetrier, fistula limfentericd, pericarditd constrictiva).

Caseta 9. Criteriile de spitalizare si externare

Criterii de spitalizare Criterii de externare
e confirmarea sau infirmarea diagnosticului; e ameliorarea starii generale;
e prezenta complicatiilor; e normalizarea indicilor biochimici;
e cfectuarea investigatiilor invazive; e excluderea complicatiilor;
e tratament chirurgical. e raspuns la tratamentul medicamentos.

C.2.6. Supravegherea
Caseta 10. Supraveghere
14
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Perioada de supraveghere va dura pina la virsta de 18 ani.
— primul an dupa acutizare: bianual
— ulterior: anual
— la necesitate (proteinograma).

C.2.7. Complicatiile
Caseta 11. Complicatii
e Limfom, fibroza intestinala, gingivita, infectii (streptococcus G, meningitis, Cryptococcus,CMV).

Caseta 12. Prognosticul

e In debutul precoce (in prima decada de viata) - retard staturoponderal.

e Principalii factori ce afecteaza calitatea vietii sunt limfedemul si infectiile asociate.

e Cursul clinic este variabil, deoarece este o maladie cronica cu progresie lenta cu remisiuni
clinice intermitente, ce necesita o dieta stricta continua:

—ameliorare 23 %;

— fara dinamica 64 %;

— mortalitatea - 13 %.

D.RESURSE UMANE SI MATERIALE NECESARE PENTRU IMPLEMENTAREA
PREVEDERILOR PROTOCOLULUI

Personal:

o medic de familie;
e asistenta medicala;
e laborant.

Dispozitive medicale:

e cintar pentru sugari;

e cintar pentru copii mari;
D.1. Institutii | ® taliometru;
de asistentii | ® Panglica-centimetru;
medicali e tonometru;
primari « fonendoscop.

Examinari paraclinice:

e laborator: hemoleucograma, sumarulurinei, coprograma, examenul
coproparazitologic.

Medicamente:

e corijarea echilibrului hidro-electrolitic (vezi PCN ,, Pancreatita acutd la copil”);

e retardul staturoponderal (vezi PCN ,, Malabsorbtia intestinala la copil”);

o preparate de fier (vezi PCN ,, Anemia fierodeficitara la copil ”);

e vitamine si microelemente (vezi PCN ,, Enteropatia exudativa la copil”).

Personal:
medic pediatru;
medic gastroenterolog;
medic de laborator;
medic imagist;
asistente medicale.

Dispozitive medicale:
e cintar pentru sugari;

D.2. Institutii

as1st.entil e cintar pentru copii mari;
medicala |  panglica-centimetru;
specializatd |  fonendoscop:

[ ]

de ambulator

ultrasonograf.
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Examinari paraclinice:

e laborator: hemoleucograma, teste biochimice (proteina totala, ALT, AST,
bilirubina si fractiile, ureea, creatinina), sumarulurinei, coprograma, examenul
coproparazitologic;

e cabinet ecografic.

Medicamente:

corijarea echilibrului hidro-electrolitic (vezi PCN ,, Pancreatita acutd la copil ”);

retardul staturoponderal (vezi PCN ,, Malabsorbtia intestinala la copil”);

preparate de fier (vezi PCN ,, Anemia fierodeficitara la copil”);

vitamine si microelemente (vezi PCN ,, Enteropatia exudativa la copil”).

Personal:

medic gastroenterolog pediatru;

medic pediatru;

medic de laborator;

medic imagist;

medic morfopatolog;

asistente medicale;

acces la consultatiile calificate: genetic, nefrolog, cardiolog, endocrinolog,
neurolog, chirurg.

Dispozitive medicale:

D'3'. . e cintar pentru sugari;
Institufii | o cintar pentru copii mari;
de asistentd | , panglica-centimetru;
medicala « fonendoscop;
spitaliceasca | o yltrasonograf;

e radiograf;

e fibroscop;

e rezonantd magnetica nucleara.

Examinari paraclinice:

e laborator: hemoleucograma, teste biochimice (proteina totala, albumina, y-
globulina, AST, ALT, bilirubina si fractiile, urea, creatinina, Fe, Ca, P, Mg,
Zn), coagulograma, teste imunologice, ionograma, echilibrul acido-bazic,
clearance-ului ol-antitripsinei, dozarea al-antitripsinei in masele fecale,
sumarul urinei, coprograma, examenul coproparazitologic;

e cabinet ecografic;

e cabinet radiologic;

e cabinet endoscopic;

e laborator imunologic;

e laborator genetic;

e serviciul morfologic cu citologie.

Medicamente:

e corijarea echilibrului hidro-electrolitic (vezi PCN ,, Pancreatita acuta la copil”);

e preparate din singe, diuretice, analogii somatostatinei, antiplasminice,
corticosteroizi, vitamine si microelemente (vezi PCN ,, Enteropatia exudativa la
copil”);

o retardul staturoponderal (vezi PCN ,, Malabsorbtia intestinala la copil ),

e preparate de fier (vezi PCN ,, Anemia fierodeficitard la copil”).
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E. INDICATORII DE MONITORIZARE A IMPLIMENTARII PROTOCOLULUI

No Scopul Scopul Metoda de calculare a indicatorului
Numaratorul Numitorul
1. | Depistarea Ponderea pacientilor Numarul pacientilor cu Numarul total de
precoce a cu diagnosticul stabilit | diagnosticul stabilit de pacienti cu
pacientilor cu | de boala Waldmann in | boala Waldmann in prima | diagnosticul de boala
boala prima luna de la lund de la aparitia semnelor | Waldmann, care se afla
Waldmann aparitia semnelor clinice pe parcursul unui an | subsupravegherea
clinice x 100 medicului de familie si
specialistului pe
parcursul ultimului an.
2. | Ameliorarea Ponderea pacientilor cu| Numarul pacientilor cu Numarul total de
examinarii diagnosticul de boala | diagnosticul de boala pacienti cu boala
pacientilor cu | Waldmann carora li sa | Waldmann carora li sa Waldmann care se afla
boala efectuat examenul clinic| efectuat examenul clinic, sub supravegherea
Waldmann si paraclinic obligatoriu | paraclinic obligatoriu medicului de familie si
conform recomandarilor| conform recomandarilor specialistului pe
protocolului clinic protocolului clinic national | parcursul ultimului an.
national ,,Boala ,Boala Waldmann la copil”
Waldmann la copil” pe parcursul ultimului an x
100
3. | Sporirea Ponderea pacientilor cu | Numarul pacientilor cu Numarul total de
calitatii diagnosticul de boala | diagnosticul de boala pacienti cu boala
tratamentului | Waldmann carora li s-a | Waldmann carora li s-a Waldmann care se afla
pacientilor cu | administrat tratament | administrat tratament sub supravegherea
boala conform recomandarilor| conform recomandarilor medicului de familie si
Waldmann protocolului clinic protocolului clinic national | specialistului pe
national ,,Boala ,,Boala Waldmann la parcursul ultimului an
Waldmann la copil” copil” pe parcursul
ultimului an x 100

ANEXA 1. Ghidul pacientului cu limfangiectazie intestinald primara

Ce este limfangiectazia intestinala primara?
Limfangiectazia intestinala primara este 0 maladie congenitald caracterizata prin dilatarea locala
sau difuza a vaselor limfatice intestinale, ce duce la pierderea continutului lor prin lumenul intestinal.
Aceasta maladie a fost descrisa pentru prima data de catre savantul Waldmann, in 1961.

Care sunt cauzele?

Cauzele incd nu sunt identificate definitiv, insd existd ipoteze care sugereaza caracterul genetic al
maladiei cu implicarea mutatiilor genelor limfogenezei care pot fi transmise
de la parinti.

Cum se manifesta?
Maladia poate debuta chiar din perioada neonatala, insa virsta medie de
7

stabilire a diagnosticului este de 3 ani.
Manifestarile clinice:

diaree, cu scaun grasos;

dureri abdominale, greturi, voma,

meteorism sau distensie abdominala;

edeme la nivelul fetei, extremitatilor inferioare,
mai rar superioare, organelor genitale externe,
ascita;
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retard staturoponderal,
deficiente vitaminice, minerale;
convulsii sau tetanii;
infectii oportuniste frecvente.

Pentru confirmarea diagnosticului  sunt
laborator (hemoleucograma: anemie,
singelui: hipoproteinemie, hipoalbuminemie,
hipocalcemie, teste imunologice, sumarul
instrumentale

necesare investigatii de
limfopenie, biochimia
hipo-y-globulinemie,

urinei, coprograma) si
(endoscopie cu biopsia

intestinala, RMN abdominala si altele la
necesitate),  consultatia specialistilor de  profil:
cardiolog, nefrolog, neurolog,  endocrinolog,
chirurg, genetic.
: S Tratamentul e 5
Regimul igienic este directionat spre ' diminuarea edemului prin

drenaj limfatic postural, manual, bandaj elastic compresiv, exercitii fizice decongestive, ingrijirea si
hidratarea pielii (emoliente locale) pentru prevenirea complicatiilor cutanate.

Regimul dietetic hiposodat, hiperproteic, hipolipidic cu limitarea consumului trigliceridelor cu lant
lung si substitutia lor cu trigliceride cu lant scurt sau mediu.

Tratamentul medicamentos va fi administrat doar la indicatia medicului specialist!
Tratament medicamentos simptomatic al edemului: prin corijarea echilibrului hidro-electrolitic si
proteic plasmatic; al complicatiilor: anemie, retardul staturoponderal cu suplimentare de vitamine si
oligoelemente. In forma localizata poate fi necesar tratament chirurgical (rezectie chirurgicald a
segmentului intestinal afectat) si al complicatiilor asociate (boala Menetrier, fistula limfenterica,
pericardita constrictiva).

Cum trebuie supravegheat copilul?
Cursul clinic este variabil, deoarece este o maladie cronica cu progresie lentd cu remisiuni clinice
intermitente. Principalii factori ce afecteaza calitatea vietii sunt limfedemul si infectiile asociate si, nu
in ultimul rind, retardul staturoponderal, astfel fiind necesara supravegere pe toata perioada copilariei
de catre medicul de familie, gastroenterolog si la necesitate: endocrinolog, nefrolog, cardiolog,
neurolog si chirurg.
Succese!!!
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ANEXA 2. Fisa standardizata de audit bazat pe criterii pentru Limfangiectazia intestinala

primara la copil

FISA STANDARDIZATA DE AUDIT BAZAT PE CRITERII PENTRU
LIMFANGIECTAZIA INTESTINALA PRIMARA LA COPIL

Domeniul Prompt

Definitii si note

1 Denumirea institutiei medico-sanitare evaluata
prin audit
2 Persoana responsabila de completarea Fisei Nume, prenume, telefon de contact
3 Perioada de audit DD-LL-AAAA
4 Numarul fisei medicale a bolnavului stationar
£.300/e
5 Mediul de resedintd a pacientului 0 =urban; 1 = rural; 9 = nu se cunoaste
6 Data de nastere a pacientului DD-LL-AAAA sau 9 = necunoscuta
7 Genul/sexul pacientului 0 = masculin 1 = feminin 9 = nu este specificat
8 Numele medicului curant
Patologia Limfangiectazia intestinald primara
INTERNAREA
9 Data internarii in spital DD-LL-AAAA sau 9 = necunoscut
10 Timpul/ora internarii la spital Timpul (HH: MM) sau 9 = necunoscut
11 Sectia de internare Deparatamentul de urgenta = 0 ; Sectia de profil
pediatric = 1; Sectia de profil chirurgical = 2; Sectia
de terapie intensiva = 3
12 Timpul parcurs pana la transfer in sectia < 30 minute = 0; 30 minute — 1 ora = 1; > lora = 2; nu
specializata se cunoaste = 9
13 Data debutului simptomelor Data (DD: MM: AAAA) 0 = pana la 6 luni; 1 = mai
mult de 6 luni; 9 = necunoscuta
14 Aprecierea criteriilor de spitalizare Au fost aplicate: nu = 0; da = 1; nu se cunoaste =9
15 Tratament administrat la Departamentul de A fost administrat: nu = 0; da = 1; nu se cunoaste = 9
urgenta
16 In cazul raspunsului afirmativ indicati
tratamentul (medicamentul, doza, ora
administrarii):
17 Transferul pacientului pe parcursul internarii A fost efectuat: nu = 0; da = 1; nu se cunoaste =9
in sectia de terapie intensiva in legatura cu
agravarea patologiei
DIAGNOSTICUL
18 Jejunoscopia A fost efectuata dupa internare: nu = 0; da = 1; nu se
cunoaste =9
19 Biopsia intestinala A fost efectuata dupa internare: nu = 0; da = 1; nu se
cunoaste =9
20 In cazul raspunsului afirmativ indicati rezultatul
obtinut: negativ = 0; pozitiv = 1; rezultatul nu se
cunoaste =9
TRATAMENTUL
21 Tratament conform protocolului clinic Nu = 0; da = 1; nu se cunoaste =9
national
23 Raspuns terapeutic Nu = 0; da = 1; nu se cunoaste =9
EXTERNAREA SI MEDICATIA
24 Data externdrii sau decesului Include data transferului la alt spital, precum si data
decesului.
25 Data externarii (ZZ: LL: AAAA) sau 9 = necunoscuta
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26 Data decesului (ZZ: LL: AAAA) sau 9 = necunoscuta
27 Durata spitalizarii ZZ
28 Implimentarea criteriilor de externare Nu = 0; da = 1; nu se cunoaste =9
29 Prescrierea recomandarilor la externare Externat din spital cu indicarea recomandarilor: nu =
0; da = 1; nu se cunoaste =9
DECESUL PACIENTULUI
30 Decesul in spital Nu = 0; Decesul cauzat de limfangiectazie intestinala

=9

primard = 1; Alte cauze de deces = 2; Nu se cunoaste
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