Espectro Oculo-Auriculo-Vertebral

Guia de Informacgébes para Pacientes — O que vocé deve saber, o que vocé deve perguntar

O que é o Espectro Oculo-Auriculo-Vertebral (EOAV)?

O Espectro Oculo-Auriculo-Vertebral é uma condigdo rara e complexa que afeta
principalmente o desenvolvimento da face, orelhas e coluna vertebral. Bebés com EOAV
geralmente apresentam multiplas anomalias na face (como boca, olhos, palato, mandibula e
ossos da bochecha), orelhas e coluna vertebral. EOAV inclui diagndsticos conhecidos

como microssomia hemifacial e sindrome de Goldenhar. A gravidade das anomalias pode
variar amplamente de caso para caso, e pode envolver problemas cardiacos, renais,
pulmonares e do sistema nervoso. Bebés com mandibula muito pequena podem ter
dificuldades respiratorias ao nascer, necessitando de um parto em um centro especializado.

Qual a probabilidade de o EOAV ser detectado no ultrassom de rotina?

Infelizmente, apenas os casos mais graves de EOAV podem ser detectados no ultrassom pré-
natal de rotina. Os achados tipicos incluem a presenc¢a de um lado do rosto menor que o
outro, uma mandibula muito pequena, boca mais larga do que o normal, orelha parcialmente
formada ou completamente ausente, e deformidades na coluna vertebral, como escoliose
(desvio lateral da coluna). Na maioria dos casos, as anomalias afetam apenas um lado do
Corpo e, as vezes, podem ser muito sutis.

Como o EOAV ocorre?

A causa da maioria dos casos de EOAV é desconhecida. Geralmente, a condigdo ocorre em
familias sem histérico da doenga. Em casos raros, o EOAV pode ser herdado dos pais e
seguir um padrao autossémico dominante ou recessivo, ou seja, se um dos pais tem EOAV,
cada filho tera uma chance de 50% ou 25%, respectivamente, de herdar a condigdo. No
entanto, na maioria das familias onde um filho tem EOAV, a probabilidade de outro filho
nascer com a mesma condi¢cdo € muito baixa.

Como os cromossomos sao relevantes para o EOAV?

A maioria dos individuos com EOAV possui um numero normal de cromossomos. No entanto,
ha relatos de cromossomos anormais em pacientes com EOAV, por isso 0s pais devem
considerar a opgao de realizar caridtipo pré-natal (ou, preferencialmente, teste de microarray
genético). O microarray € um teste genético que pode detectar variagbes menores no DNA em
comparagao ao cariotipo e, portanto, podem fornecer informagdes diagnosticas uteis em fetos
com multiplos defeitos estruturais.

Devo realizar mais exames?

Um ultrassom 3D pode ser util para diagnosticar anomalias faciais, e uma ressonancia
magnética (RM) pode ajudar a avaliar mais detalhadamente a boca e as vias aéreas
superiores nos casos graves de EOAV. Se o bebé tiver uma mandibula muito pequena, um
exame de RM focado na boca e vias aéreas superiores pode ajudar a equipe perinatal a
avaliar a necessidade de realizar um procedimento “EXIT” (Ex-utero Intrapartum Therapy)
para vias aéreas. Este é um tipo especial de parto em que o bebé é ventilado antes que o
cordao umbilical seja cortado da placenta. Como em muitos bebés com defeitos congénitos
multiplos, as imagens do ultrassom e da RM serao discutidas com uma equipe de
especialistas, que pode incluir um especialista em medicina fetal, geneticista,
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otorrinolaringologista, neonatologista e cirurgido plastico.

O que devo observar durante a gravidez?

Se o bebé tiver dificuldades para engolir o liquido amniético, vocé pode perceber que sua
barriga esta crescendo rapidamente no final da gravidez. Essa acumulagao de liquido
amnidtico (polidramnio) pode desencadear o parto prematuro. Antes que isso acontega, seu
meédico pode tentar drenar parte do liquido amniético com uma agulha para prolongar a
gravidez e administrar corticosterdides para ajudar amadurecer os pulmdes do bebé caso o
parto acontega muito cedo.

O que isso significa para o meu bebé apés o nascimento?

A maioria dos bebés com EOAV tem uma expectativa de vida normal e um bom prognostico.
Como alguns bebés com EOAV podem ter dificuldades para respirar e se alimentar no
periodo neonatal, € aconselhavel que eles nasgcam em um centro com especializacao
neonatal e cirurgica. Existem varias sindromes craniofaciais cujos achados podem se
sobrepor aos do EOAV, entdo, na maioria dos casos, o diagnostico final ndo é feito até alguns
dias apds o nascimento. E provavel que a maioria dos bebés com EOAV precise de varias
cirurgias corretivas e acompanhamento de longo prazo

com otorrinolaringologistas, ortopedistas e oftalmologistas.

Isso vai acontecer novamente?
Fora os casos incomuns e bem conhecidos relatados na literatura médica, o risco
de recorréncia € muito baixo.

Quais outras perguntas devo fazer?

e Isso parece ser um caso grave do espectro EOAV?

« E possivel interromper a gravidez?

e Posso agendar uma consulta com um geneticista para entender melhor o que
significa o EOAV (quais anomalias posso esperar, como meu bebé pode se parecer
e qual a probabilidade de meus filhos futuros terem essa sindrome)?

e Onde devo realizar o parto?

e Qual é o melhor lugar para o bebé receber os cuidados apds o nascimento?

e Posso conhecer a equipe médica que cuidara do meu bebé no nascimento com
antecedéncia?

Ultima atualizagdo: Junho 2023.




