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Sarcoidose ovárica e pulmonar – um diagnóstico a considerarCASO 
CLÍNICO

Ga
lic

ia
 C

lín
ic

a 
| 

So
ci

ed
ad

e 
Ga

le
ga

 d
e 

M
ed

ic
in

a 
In

te
rn

ana durante 9 meses e etambutol e pirazinamida durante 2 
meses). Os exames auxiliares de diagnóstico realizados: VS 
35mm, elevação da enzima de conversão da angiotensina 
(ECA) 89, 2 U/L, ANAs e ANCAs negativos, fator reumatóide 
negativo. Pesquisa de micobactérias nas secreções brônqui-
cas e hemoculturas negativas. Ecocardiograma transtorácico 
sem alterações. Broncofibroscopia com lavado bronco-alveo-
lar (LBA) sem alterações e provas funcionais respiratórias com 
síndrome ventilatório obstrutivo ligeiro, sem resposta positiva 
ao broncodilatador inalado. 
No entanto, após ter cumprido os noves meses de terapêu-
tica anti-tuberculosa, a doente apresentava dispneia para 
médios esforços e mantinha queixas de tosse seca. Ima-
giologicamente persistiam as adenomegalias mediastínicas, 
espessamento intersticial pulmonar e analiticamente ECA 
elevada, pelo que foi colocada a hipótese diagnóstica de 
sarcoidose. Realizada biópsia pulmonar transtorácica guia-
da imagiologicamente, cujo exame histológico mostrou pa-
rênquima pulmonar com septos interalveolares espessados 
por fibrose e infiltrado de macrófagos epitelióides, por vezes 
com esboço de granulomas, sem necrose, compatíveis com 
o diagnóstico de sarcoidose. 
A doente foi enviada à consulta de Doença do Interstício pul-
monar, assumido o diagnóstico de sarcoidose, tendo iniciado 
corticoterapia (1mg/Kg/dia), que atualmente mantém. 

Discussão
O diagnóstico de sarcoidose é estabelecido com base em 
critérios clínicos e radiológicos compatíveis, na presença de 
granulomas não caseosos.1, 2, 7, 8 Apesar de qualquer órgão 
poder ser afetado, em mais de 90% dos casos há envolvimen-
to torácico.1 A sarcoidose ovárica é uma condição rara, que 
pode mimetizar neoplasia havendo poucos casos descritos. 4, 9 
No caso apresentado, após o tratamento com anti-tubercu-
losos, a doente mantinha sintomas constitucionais e tosse. 
Imagiologicamente, a nível pulmonar persistiam adenopatias 

mediastínicas e infiltrado reticular/nodular e analiticamente 
apresentava ECA elevada, motivo pelo qual se realizou bióp-
sia transtorácica que foi compatível com sarcoidose pulmo-
nar. Nos ovários foram identificados granulomas não caseo-
sos, compatíveis com sarcoidose ovárica. O isolamento de 
Mycobacterium tuberculosis no líquido ascítico, confirmou a 
presença de tuberculose peritoneal concomitante. 
As semelhanças histológicas entre a sarcoidose e a tuber-
culose há muito são conhecidas e a associação entre estas 
duas patologias tem vindo a ser estudada, sendo ainda um 
tema complexo.3, 7 A tuberculose pode preceder, coexistir 
com a sarcoidose ou, menos frequentemente, trata-se de 
uma doença oportunista nos doentes com sarcoidose sob 
corticoterapia.3, 7, 10

Apresentamos um caso raro de sarcoidose pulmonar e ová-
rica em doente onde foi isolado Mycobacterium tuberculosis 
no líquido ascítico, o que acentua o dilema do diagnóstico 
quando estas duas condições coexistem. 
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Figura 1. RMN pélvica: pequena ascite predominando na região pélvica, mas também observada em topografia sub-capsular 
hepática. Útero miomatoso apresentando compressão extrínseca junto ao endométrio. 

Figura 2. Exame histológico do útero e ovários: granulomatose não necrotizante envolvendo preferencialmente ovário,  
tecidos moles peri-tubários, serosa uterina e epiplon. 
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Resumo
Um doente de 63 anos recorreu ao Serviço de Urgência por vómitos e desequilíbrio, apresentando analiticamente uma eritrocitose significativa (he-
moglobina de 22 g/dL) e uma provável lesão ocupante de espaço cerebral a nível tomográfico. Esta acabou por não ser confirmada, após admissão 
na enfermaria, aquando da realização de uma ressonância magnética que permitiu diagnosticar lesões isquémicas em diferentes fases de evolução. 
Por apresentar microcitose e ferropenia, foi submetido a uma endoscopia digestiva alta que revelou displasia de alto grau e metaplasia intestinal com 
positividade na pesquisa de Helicobacter pylori. Uma eritropoietina sérica quase indoseável, a positividade para JAK2 e uma biópsia demonstrando 
hipercelularidade e mieloproliferação trilinear permitiram assim estabelecer o diagnóstico de policitemia vera (PV), tendo o doente iniciado terapêutica 
com aspirina e hidroxiureia. 

A PV é uma neoplasia mieloproliferativa crónica cujo curso clínico se caracteriza frequentemente por fenómenos trombóticos. O diagnóstico ocorre 
na sequência de tromboses em cerca de 30% dos casos, sendo que os eventos arteriais e cerebrovasculares são mais frequentes. Em contrapartida, 
a associação com doença ulcerosa péptica não é tão linear mas a positividade para Helicobacter pylori e a hemorragia gastrointestinal foram des-
critas como mais prevalentes em doentes com neoplasias mieloproliferativas. Especificamente nos doentes com PV e como ilustrado neste caso, a 
presença de ferropenia ou microcitose pode indiciar esta associação, sendo porventura pertinente uma vigilância dos doentes com PV relativamente 
ao atingimento gastroduodenal. 
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Introdução
A policitemia vera (PV) é uma neoplasia mieloproliferativa 
causada por mutações oncogénicas que levam à activação 
da via de transdução de sinal JAK-STAT. (1) Enquadra-se 
nas neoplasias mieloproliferativas (NMP) crónicas BCR-ABL 
negativas juntamente com a trombocitemia essencial e a 
mielofibrose primária de acordo com a classificação de Or-
ganização Mundial de Sáude (OMS) de 2008. (2) A incidên-
cia anual estimada na Europa é de 0. 4 a 2. 8 x 105/ano. (2) 
A idade mediana de apresentação ocorre na sexta década, 
embora cerca de um terço dos doentes tenha menos de 50 
anos de idade.1 O seu curso clínico caracteriza-se sobre-
tudo pela ocorrência de fenómenos trombóticos, os quais 
são responsáveis por cerca de 45% das mortes, podendo 
também evoluir para mielofibrose ou leucemia mielóide 
aguda.1 Todavia, existem sintomas como astenia, prurido 
(tipicamente aquagénico), cefaleias, parestesias, zumbidos, 
visão turva, artralgias, desconforto abdominal ou hipersudo-
rese que podem ser atribuídos à eritrocitose, por oposição à 
tríada de cianose crónica, esplenomegalia e policitemia que 
foi atribuída à PV ainda no século XIX por Vaquez.3, 4 Existem 
também associações menos frequentes como a doença ul-
cerosa péptica que devem ser tidas em conta na PV e po-
dem alertar para o seu diagnóstico. 

Caso clínico
Um homem de 63 anos, sem medicação habitual ou antecedentes 
patológicos de relevo além de tabagismo, perturbação pós-stress 

traumático e tremor essencial, foi admitido no Serviço de Urgência 
por um quadro de vómitos com algumas semanas de evolução, 
perda ponderal não especificada e desequilíbrio na marcha com 
quedas de repetição. Negava dor abdominal, alterações do trânsito 
intestinal, febre, défices neurológicos focais, cefaleias, alterações 
visuais, da fala e do estado de consciência. Ao exame objectivo, 
encontrava-se aparentemente desidratado. O exame neurológico 
revelou-se aparentemente normal, tendo o estudo analítico docu-
mentado uma elevação marcada da hemoglobina (22 g/dL), en-
quanto que a tomografia computorizada (TC) levantou as hipóte-
ses de lesão ocupante de espaço provavelmente secundária ou de 
contusão cerebral, a nível temporo-occipital esquerdo. Tendo em 
conta estes achados, foi proposto internamento no Serviço de Me-
dicina, que o doente recusou, acabando por ter alta contra parecer 
médico mas retornando ao Serviço de Urgência após três dias por 
manter a sintomatologia descrita. O estudo analítico realizado à 
admissão no internamento encontra-se na Tabela 1. 
O doente permaneceu assintomático durante os 14 dias de du-
ração total do internamento. O valor de hemoglobina desceu pro-
gressivamente até 16. 9 g/dL. Pela suspeita de lesão secundária 
do sistema nervoso central, foi pedida inicialmente uma TC to-
raco-abdomino-pélvica que não demontrou alterações relevantes, 
incluindo esplenomegalia ou trombose da veia porta. Os marca-
dores víricos (HIV, hepatites B e C) foram negativos para infecção. 
Por outro lado, tendo em conta a microcitose e ferropenia ilustra-
das na Tabela 1, foi pedida uma endoscopia digestiva alta, a qual 
revelou múltiplas ulcerações gástricas (ver Figura 1), levantando 
as hipóteses de linfoma ou de carcinoma, que todavia não foram 
confirmadas pelo exame histológico, uma vez que este revelou 
displasia de alto grau e metaplasia intestinal com positividade na 
pesquisa de Helicobacter pylori, tendo o doente iniciado esquema 
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Tabela 1. Estudo analítico realizado à admissão. 

Valor obtido Referência Valor obtido Referência

Hemoglobina

Volume globular

VGM

CHCM

RDW

Leucócitos

Neutrófilos

Granulócitos imaturos

Plaquetas

Velocidade de sedimentação

Ureia

Creatinina

Ácido úrico

Cálcio

Fósforo

Magnésio

Sódio

Potássio

19. 0 g/dL

54. 2%

80. 1 fL

35. 1 g/dL

16. 9%

6. 8 x 109/L

75. 9%

0. 1%

217 x 109/L

2 mm/1ªh

43 mg/dL

0. 61 mg/dL

4. 0 mg/dL

4. 5 mEq/L

3. 2

1. 51

136

4. 3

13 – 18

43 – 55

87 – 103

28 – 36

11 – 16

4 – 11

54 – 70

< 0. 5

150 – 400

0 – 20

10 – 50

0. 67 – 1. 17

3. 6 – 8. 2

4. 05 – 5. 2

2. 7 – 4. 5

1. 55 – 2. 05

135 – 147

3. 5 – 5. 1

Proteína C reactiva

Hemoglobina glicada

Proteínas totais

Albumina

AST

ALT

G-GT

Fosfatase alcalina

Bilirrubina directa

Desidrogenase láctica

Eritropoietina

Ferro

Transferrina

Ferritina

Ácido fólico

Vitamina B12

T4 livre

TSH

9. 6 mg/L

5. 5%

56. 7 g/L

34. 5 g/L

15 U/L

14 U/L

26 U/L

78 U/L

0. 84 mg/dL

208 U/L

< 1 mUI/mL

42 ug/dL

220 mg/dL

6 ng/mL

2. 2 ng/mL

212 pg/mL

0. 96 ng/dL

2. 24 µUI/mL

< 3. 0

4 – 6

64 – 83

38 – 51

10 – 37

10 – 37

10 – 49

30 – 120

< 1. 2

135 – 225

5 – 25

53 – 167

200 – 360

20 – 250

2. 2 – 17. 5

187 – 883

0. 7 – 1. 48

0. 35 – 4. 94

VGM – Volum globular médio; CHCM – Concentração de hemoglobina corpuscular média; RDW – Red Cell Distribution Width (coeficiente de variação); AST – Aspartato aminotrans-
ferase; ALT – Alanina aminotransferase; G-GT – γ-glutamiltransferase; TSH – hormona estimulante da tiróide

Figura 1. Endoscopia digestiva alta revelando ulcerações do corpo (à esquerda) 
e do antro distal (à direita). 

Figura 2. Ressonância magnética demonstrando lesões isquémicas 
em diferentes fases de evolução. 

óssea.2, 3 No presente caso, os níveis quase indetectáveis 
de eritrocitose possibilitaram a exclusão de causas secun-
dárias. Por outro lado, foram cumpridos os critérios da OMS 
necessários para o diagnóstico de PV (ver Tabela 2), nomea-
damente os dois critérios major e dois critérios minor. 
A apresentação clínica da PV ocorre geralmente no contexto 
de três cenários clínicos distintos: diagnóstico fortuito em 
doentes assintomáticos (maioria), diagnóstico após evento 
trombótico (cerca de 30%) e diagnóstico após sintomas es-
pecíficos da PV (minoria).1 O presente caso ilustra o diag-
nóstico de PV após um evento trombótico, especificamente 
enfartes cerebrais, sendo que não foram clinicamente evi-
dentes fenómenos trombóticos noutros territórios. A trom-
bose arterial constitui cerca de dois terços dos eventos 
trombóticos nas NMP, sendo a frequência de eventos cere-
brovasculares superior à de enfarte miocárdico ou trombo-
ses arteriais periféricas.4 Vários processos fisiopatológicos 
encontram-se associados com fenómenos trombóticos em 
doentes com NMP, os quais podem afectar plaquetas, leu-
cócitos, eritrócitos (alterações a nível dos fosfolípidos das 
membranas, agregados, hiperviscosidade sanguínea), célu-
las clonais (mutação JAK2 V617F) ou vias de coagulação 
(redução da proteína S, resistência à proteína C activada, 
elevação das micropartículas).4,5

A associação entre policitemia e úlcera péptica foi original-
mente descrita por Weber e Watson em 1905, apesar da in-
consistência dos padrões de secreção gástrica descritos. (6) 
Mais recentemente, a positividade para Helicobacter pylori e 
a ocorrência de hemorragia gastrointestinal foram descritas 
como sendo mais prevalentes em doentes com NMP, admitin-
do-se que na PV existam alterações do fluxo a nível da muco-
sa gastroduodenal e tropismo para Helicobacter pylori.7,8 Além 
da positividade por Helicobacter pylori, outros factores podem 
contribuir para a ocorrência de doença ulcerosa péptica na PV 

de erradicação com pantoprazol, amoxicilina e claritromicina. A 
ressonância magnética cerebral realizada posteriormente revelou 
contudo que as alterações tomográficas se tratavam de facto de 
lesões isquémicas em diferentes fases de evolução (ver Figura 
2), pelo que iniciou terapêutica antiagregante com ácido acetil-
salicílico. Após obtenção do valor de eritropoietina (< 1 mUI/mL), 
assumiu-se que a policitemia seria provavelmente primária, pelo 
que foi pedido doseamento de JAK-2 e avaliação por Hematologia, 
acabando o doente por ser submetido à realização de biópsia ós-
sea, enquanto que a aspiração medular foi impossível de realizar 
provavelmente pela hiperviscosidade. A biópsia óssea acabaria 
por revelar uma medula óssea ligeiramente hipercelular, trilinear, 
com diminuição discreta da relação mielóide/eritróide, sem altera-
ções maturativas valorizáveis, assim como congestão sinusoidal e 
hiperplasia da série megacariocítica com elementos dismórficos, 
enquanto que a rede reticulínica se demonstrou focalmente refor-
çada e os depósitos de ferro foram inaparentes. Estes achados 
foram assim compatíveis com a hipótese de NMP crónica, de ca-
racterísticas compatíveis com a hipótese clínica de PV. O doente 
foi então referenciado para o Hospital de Dia de Hematologia para 
iniciar terapêutica com hidroxiureia, salientando-se também a re-
comendação para abstinência tabágica como medida de correc-
ção dos factores de risco cardiovasculares (FRCV). 

Discussão
A abordagem da policitemia assenta na discriminação entre 
causas primárias (mieloproliferativas) ou secundárias (taba-
gismo, patologias cardíacas ou pulmonares, tumores hepá-
ticos ou renais), sendo que os níveis de eritropoietina cons-
tituem um excelente teste discriminatório.1 Recomenda-se 
a obtenção de eritropoietina sérica e JAK2 V617F como 
exames de primeira linha no estudo da eritrocitose, sendo 
que as orientações da ESMO (European Society for Medi-
cal Oncology) e da OMS definem o estudo medular apenas 
em casos dúbios, tendo em conta que a PV é a única NMP 
crónica que pode ser diagnosticada dispensando a biópsia 

Tabela 2. Critérios da Organização Mundial de Saúde para o diagnóstico de policitemia vera. 

Critérios major

Hemoglobina > 18. 5 g/dL nos homens, > 16. 5 g/dL nas mulheres, ouevidência de aumento do volume eritrocitário

Presença de JAK2(V617F) ou outra mutação funcionalmente semelhante (por exemplo, mutação JAK2 exão 12)

Critérios minor

Biópsia óssea demonstrando hipercelularidade para a idade com mieloproliferação trilinear

Níveis séricos de eritropoietina abaixo do nível normal de referência

Formação de colónias eritróides endógenas in vitro

O diagnóstico de policitemia vera exige a presença de ambos os critérios major e um critério minor ou do primeiro critério major e dois critérios minor.
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Tabela 1. Estudo analítico realizado à admissão. 

Valor obtido Referência Valor obtido Referência

Hemoglobina

Volume globular

VGM

CHCM

RDW

Leucócitos

Neutrófilos

Granulócitos imaturos

Plaquetas

Velocidade de sedimentação

Ureia

Creatinina

Ácido úrico

Cálcio

Fósforo

Magnésio

Sódio

Potássio

19. 0 g/dL

54. 2%

80. 1 fL

35. 1 g/dL

16. 9%

6. 8 x 109/L

75. 9%

0. 1%

217 x 109/L

2 mm/1ªh

43 mg/dL

0. 61 mg/dL

4. 0 mg/dL

4. 5 mEq/L

3. 2

1. 51

136

4. 3

13 – 18

43 – 55

87 – 103

28 – 36

11 – 16

4 – 11

54 – 70

< 0. 5

150 – 400

0 – 20

10 – 50

0. 67 – 1. 17

3. 6 – 8. 2

4. 05 – 5. 2

2. 7 – 4. 5

1. 55 – 2. 05

135 – 147

3. 5 – 5. 1

Proteína C reactiva

Hemoglobina glicada

Proteínas totais

Albumina

AST

ALT

G-GT

Fosfatase alcalina

Bilirrubina directa

Desidrogenase láctica

Eritropoietina

Ferro

Transferrina

Ferritina

Ácido fólico

Vitamina B12

T4 livre

TSH

9. 6 mg/L

5. 5%

56. 7 g/L

34. 5 g/L

15 U/L

14 U/L

26 U/L

78 U/L

0. 84 mg/dL

208 U/L

< 1 mUI/mL

42 ug/dL

220 mg/dL

6 ng/mL

2. 2 ng/mL

212 pg/mL

0. 96 ng/dL

2. 24 µUI/mL

< 3. 0

4 – 6

64 – 83

38 – 51

10 – 37

10 – 37

10 – 49

30 – 120

< 1. 2

135 – 225

5 – 25

53 – 167

200 – 360

20 – 250

2. 2 – 17. 5

187 – 883

0. 7 – 1. 48

0. 35 – 4. 94

VGM – Volum globular médio; CHCM – Concentração de hemoglobina corpuscular média; RDW – Red Cell Distribution Width (coeficiente de variação); AST – Aspartato aminotrans-
ferase; ALT – Alanina aminotransferase; G-GT – γ-glutamiltransferase; TSH – hormona estimulante da tiróide

Figura 1. Endoscopia digestiva alta revelando ulcerações do corpo (à esquerda) 
e do antro distal (à direita). 

Figura 2. Ressonância magnética demonstrando lesões isquémicas 
em diferentes fases de evolução. 

óssea.2, 3 No presente caso, os níveis quase indetectáveis 
de eritrocitose possibilitaram a exclusão de causas secun-
dárias. Por outro lado, foram cumpridos os critérios da OMS 
necessários para o diagnóstico de PV (ver Tabela 2), nomea-
damente os dois critérios major e dois critérios minor. 
A apresentação clínica da PV ocorre geralmente no contexto 
de três cenários clínicos distintos: diagnóstico fortuito em 
doentes assintomáticos (maioria), diagnóstico após evento 
trombótico (cerca de 30%) e diagnóstico após sintomas es-
pecíficos da PV (minoria).1 O presente caso ilustra o diag-
nóstico de PV após um evento trombótico, especificamente 
enfartes cerebrais, sendo que não foram clinicamente evi-
dentes fenómenos trombóticos noutros territórios. A trom-
bose arterial constitui cerca de dois terços dos eventos 
trombóticos nas NMP, sendo a frequência de eventos cere-
brovasculares superior à de enfarte miocárdico ou trombo-
ses arteriais periféricas.4 Vários processos fisiopatológicos 
encontram-se associados com fenómenos trombóticos em 
doentes com NMP, os quais podem afectar plaquetas, leu-
cócitos, eritrócitos (alterações a nível dos fosfolípidos das 
membranas, agregados, hiperviscosidade sanguínea), célu-
las clonais (mutação JAK2 V617F) ou vias de coagulação 
(redução da proteína S, resistência à proteína C activada, 
elevação das micropartículas).4,5

A associação entre policitemia e úlcera péptica foi original-
mente descrita por Weber e Watson em 1905, apesar da in-
consistência dos padrões de secreção gástrica descritos. (6) 
Mais recentemente, a positividade para Helicobacter pylori e 
a ocorrência de hemorragia gastrointestinal foram descritas 
como sendo mais prevalentes em doentes com NMP, admitin-
do-se que na PV existam alterações do fluxo a nível da muco-
sa gastroduodenal e tropismo para Helicobacter pylori.7,8 Além 
da positividade por Helicobacter pylori, outros factores podem 
contribuir para a ocorrência de doença ulcerosa péptica na PV 

de erradicação com pantoprazol, amoxicilina e claritromicina. A 
ressonância magnética cerebral realizada posteriormente revelou 
contudo que as alterações tomográficas se tratavam de facto de 
lesões isquémicas em diferentes fases de evolução (ver Figura 
2), pelo que iniciou terapêutica antiagregante com ácido acetil-
salicílico. Após obtenção do valor de eritropoietina (< 1 mUI/mL), 
assumiu-se que a policitemia seria provavelmente primária, pelo 
que foi pedido doseamento de JAK-2 e avaliação por Hematologia, 
acabando o doente por ser submetido à realização de biópsia ós-
sea, enquanto que a aspiração medular foi impossível de realizar 
provavelmente pela hiperviscosidade. A biópsia óssea acabaria 
por revelar uma medula óssea ligeiramente hipercelular, trilinear, 
com diminuição discreta da relação mielóide/eritróide, sem altera-
ções maturativas valorizáveis, assim como congestão sinusoidal e 
hiperplasia da série megacariocítica com elementos dismórficos, 
enquanto que a rede reticulínica se demonstrou focalmente refor-
çada e os depósitos de ferro foram inaparentes. Estes achados 
foram assim compatíveis com a hipótese de NMP crónica, de ca-
racterísticas compatíveis com a hipótese clínica de PV. O doente 
foi então referenciado para o Hospital de Dia de Hematologia para 
iniciar terapêutica com hidroxiureia, salientando-se também a re-
comendação para abstinência tabágica como medida de correc-
ção dos factores de risco cardiovasculares (FRCV). 

Discussão
A abordagem da policitemia assenta na discriminação entre 
causas primárias (mieloproliferativas) ou secundárias (taba-
gismo, patologias cardíacas ou pulmonares, tumores hepá-
ticos ou renais), sendo que os níveis de eritropoietina cons-
tituem um excelente teste discriminatório.1 Recomenda-se 
a obtenção de eritropoietina sérica e JAK2 V617F como 
exames de primeira linha no estudo da eritrocitose, sendo 
que as orientações da ESMO (European Society for Medi-
cal Oncology) e da OMS definem o estudo medular apenas 
em casos dúbios, tendo em conta que a PV é a única NMP 
crónica que pode ser diagnosticada dispensando a biópsia 

Tabela 2. Critérios da Organização Mundial de Saúde para o diagnóstico de policitemia vera. 

Critérios major

Hemoglobina > 18. 5 g/dL nos homens, > 16. 5 g/dL nas mulheres, ouevidência de aumento do volume eritrocitário

Presença de JAK2(V617F) ou outra mutação funcionalmente semelhante (por exemplo, mutação JAK2 exão 12)

Critérios minor

Biópsia óssea demonstrando hipercelularidade para a idade com mieloproliferação trilinear

Níveis séricos de eritropoietina abaixo do nível normal de referência

Formação de colónias eritróides endógenas in vitro

O diagnóstico de policitemia vera exige a presença de ambos os critérios major e um critério minor ou do primeiro critério major e dois critérios minor.
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in Polycythemia Vera), uma vez que o cut-off para a idade é 
superior (65 anos). Por outro lado, o doente não apresentava 
factores de risco associados com a progressão da doen-
ça, nomeadamente esplenomegalia, sintomas relacionados 
com mielofibrose, anemia e leucopenia ou leucocitose. 
Em conclusão, salienta-se que o diagnóstico de PV deve ser 
considerado quando fenómenos trombóticos ocorrem con-
comitantemente com eritrocitose ou, por outro lado, na pre-
sença de fenómenos trombóticos em diferentes territórios. 
Em contrapartida, a presença de ferropenia e/ou microcitose 
num doente com policitemia pode indiciar a presença de 
doença ulcerosa péptica em associação com PV, justifican-
do-se por isso uma vigilância mais apertada destes doentes 
relativamente ao atingimento gastroduodenal. 
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como a hiperviscosidade, coagulopatia, lesão vascular, isque-
mia ou aumento da agregação plaquetária.9

O tratamento da PV passa por quatro pilares: correcção dos 
FRCV, terapêutica antiagregante plaquetária, flebotomias e 
terapêutica citorredutora.1 No presente caso, a flebotomia 
não foi utilizada não só pelo facto da hemoglobina se encon-
trar provavelmente sobrestimada pelo grau de desidratação 
do doente e ter descido progressivamente com a fluidotera-
pia instituída, mas também tendo em conta a ferropenia do 
doente. Além disso, considera-se que nos doentes com bai-
xo risco de trombose (idade inferior a 60 anos e sem história 
prévia de trombose), o tratamento passa por flebotomia, cor-
recção dos FRCV e aspirina, enquanto que nos doentes de 
alto risco (idade ≥ 60 anos e/ou história prévia de trombose), 
o tratamento preferencial para pela citorredução, correcção 
dos FRCV e aspirina (com ou sem flebotomias).3 Além da 
abstinência tabágica e do ácido acetilsalicílico (neste caso 
como profilaxia secundária), o tratamento passou numa se-
gunda fase pela hidroxiureia, cujo benefício na prevenção de 
tromboses foi demonstrado em ensaios clínicos de doentes 
com trombocitose essencial.1 Independentemente da estra-
tificação, o alvo do hematócrito é definido geralmente abaixo 
de 45%.4

Uma vez que a trombose constitui a complicação mais fre-
quente, os doentes com PV são frequentemente estratifica-
dos de acordo com este risco considerando dois factores: 
idade (< ou ≥ 60 anos) e história prévia de trombose.1  Des-
te modo, podemos considerar que o doente teria um ris-
co alto, aferido pela presença de um dos factores de mau 
prognóstico, embora o risco seja inferior de acordo com o 
estudo ECLAP (European Collaboration on Low-Dose Aspirin 

Vasculite ocular e elevação da imunoglobulina E -  
um desafio na investigação etiológica

Ocular vasculitis and elevated immunoglobulin E -  
a challenge in etiological investigation
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Resumo
A vasculite retiniana consiste em inflamação intra-ocular que afeta os va-
sos retinianos e pode ocorrer de forma localizada ou associada a diversas 
patologias sistémicas, de origem inflamatória ou neoplásica. Descreve-se 
o caso de uma mulher de 29 anos, com vasculite retiniana de predomínio 
venoso, infeções respiratórias e urinárias de repetição, sem história de 
atopia, com prova de Mantoux e Interferon Gamma Realease Assay posi-
tivos, elevação marcada e persistente da IgE (> 5000 IU/L), com restante 
estudo imune e genético (mutações STAT 3 e DOCK 8) negativo. Levan-
tando-se a hipótese de tuberculose ocular, esta torna-se pouco provável 
dado o aspeto das lesões em angiografia e evolução dos níveis de IgE, 
podendo ser o quadro enquadrado na Síndrome de Hiper IgE, cujo diag-
nóstico é altamente provável tendo em conta o score de diagnóstico de 
critérios clinicolaboratoriais, cuja heterogeneidade decorre de alterações 
genéticas diferentes, sendo o seu tratamento dirigido à prevenção e tra-
tamento de infecções. 

Palabras clave: Imunoglobulina E, Inmunodeficiencia, Vasculitis retiniana

Abstract
Retinal vasculitis is a sight-threatening intraocular inflammation affecting 
the retinal vessels, which may occur as a localized condition or associa-
ted with systemic inflammatory or neoplasic disorders. We present the 
case of a 29 years old woman with venous retinal vasculitis, recurrent 
urinary and respiratory tract infections, without medical record of atopy, 
with positive Mantoux and Interferon Gamma Release Assay, elevated IgE 
(>5000IU/L), with negative auto-immune and genetic testing for STAT 3 
and DOCK 8 mutations. Considering the hypothesis of ocular tuberculosis, 
this becomes unlikely given the appearance of the lesions on angiography 
and evolution of IgE levels. Moreover, the entire picture could be classified 
as the rare Hyper IgE Syndrome, according the scoring system comprising 
both clinical and laboratory diagnostic criteria, whose heterogeneity arises 
from different genetic alterations. There is no specific treatment, so the 
goal is the prevention and treatment of infections. 

Keywords: E Immunoglobulin, Immunodeficiency, Retinal vasculitis

Introdução
A vasculite retiniana consiste numa doença inflamatória que 
envolve os vasos retinianos. Pode ocorrer de forma isolada 
ou em contexto de múltiplas patologias sistémicas, podendo 
mesmo constituir a sua primeira manifestação. Obriga, por 
isso, ao estudo etiológico adequado, de modo a poder ser 
proporcionado, quando disponível, tratamento adequado.1

Descrição de Caso
Apresenta-se o caso de uma mulher de 29 anos, com par-
ceiro sexual estável desde longa data, operária fabril. Como 
antecedentes pessoais referia síndroma depressivo; lombal-
gia com irradiação ao membro inferior esquerdo, seguida em 
consulta de Ortopedia, cujo estudo revelou atitude escoliótica 
lombar, muito discreta e dextro-convexa, e desencastramen-
to de L5 parcial e discreto, passível de condicionar alguma 
sobrecarga funcional em L4-L5; tumefação tibial esquerda 
pós-traumática compatível com displasia fibrosa da cortical; 
esofagite grau I, hérnia do hiato e gastrite crónica com re-
fluxo biliar, com biópsia positiva para Helicobacter pylori em 
2011; litíase renal com episódio de cólica renal em 2011; 
infeções do trato urinário de repetição e displasia de baixo 
grau do colo uterino, seguida em consulta de Ginecologia/
Obstetrícia. Negava história de tuberculose pulmonar. Tinha 
uma irmã com síndroma de hipermobilidade articular benig-
na. Sem história de viagens para o exterior ou outros ante-

cedentes pessoais ou familiares de relevo. Sem história de 
atopia. Descrevia acne na adolescência, mantendo peque-
nas pápulas na face na idade adulta; sem outras alterações 
cutâneas, das mucosas ou faneras. Referia obstrução nasal 
e coriza mucosa, ocasionalmente mucopurulenta, frequen-
tes. Negava história de poliartralgias, fenómeno de Raynaud, 
fotossensibilidade, sintomas sistémicos (nomeadamente 
sintomas B) e sintomatologia do foro cardíaco. Desde 2005 
que apresentava trombocitopenia ligeira (105000/uL). En-
contrava-se habitualmente medicada com anticoncepcional 
oral. A doente foi observada em consulta de Medicina Inter-
na após ter sido encaminhada por Oftalmologia por redução 
progressiva da acuidade visual por vasculite retiniana de 
predomínio venoso. Na observação inicial por Oftalmologia 
apresentava acuidade visual 10/10 bilateralmente, sem cor-
reção; fundo de olho esquerdo com hemorragia na hemireti-
na inferior, com tortuosidade vascular e vitrite associada. Ao 
exame objetivo salientava-se a presença de discretas pápu-
las na face, telangiectasias da face, membros superiores e 
dorso; adenopatias axilares bilaterais de consistência duro-
-elástica uma das quais dolorosa, sem outras alterações. Do 
estudo efectuado salientava-se trombocitopenia (121000/
uL) com anticorpos anti-plaquetários positivos, função renal, 
hepática e transaminases normais. VSG 42 mm, IgE aumen-
tada (> 5000 IU/L, com valor confirmado e sem eosinofilia 
associada) e electroforese das proteínas com diminuição da 
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