
ESPECTRO OCULOAURICULOVERTEBRAL: RELATO DE 5
CASOS FAMILWS COM HERANÇA AUTOSSOMICA
DOMINANTE

VENDRAMINI-PIITOLI S· ••• Ko!cirsu-Nakara NM. Guion-Almeida
ML
Serviço de Genérica Clfnica - Hospital de Reabiliração de Anomalias
Craniofaciais - USP - Bauru - SP

Introdução: Espectro oculoauriculovmebral (EOAV; OMIM 164210)
foi um rermo sugerido por Cohen er ai (1989) para representar diferentes
combinações de anomalias mandibulares, auriculares, oculares e
venebrais, rambém conhecidas como microsomia hemifaciaJ. síndrome
de Goldenhar ou displasia oculoauriculovenebral. Ourras anomalias, rais
como cardíaca, geniturinári3, renal, de sistema nervoso cenrraC
esquelética e ourras podem esrar associadas. A extrema variabilidade de
expressão é caracredsrica dessa condição e, microria elou apêndices pré-
auriculares isolados podem representar formas leves do quadro. A
etiologia é hererogênea e, a maioria dos casos com EOAV é esporádica;
não obsranre, diversas famrlias foram relaradas. evidenciando modelo de
herança aurossômica recessiva e dominante. Objetivo: Descrição de 5
indivíduos, não aparentados, com EOAV e evidências de transmissão
vellical, sugerindo padrão de herança aurossômico dominante.
Conclusão: Avaliação crireriosa dos membros da famUia do aferado,
invesrigando manifesraçóes clínicas leves que possam fazer pane do
EOAV é de extrema impollância, uma vez que possibilira o
estabelecimento do modelo de herança genérica, proporcionando
adequado aconselhamento genérico ao indivíduo aferado e seus
familiares.
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PERFIL DIAGNOSTICO ClÍNICO/GENÉTICO DOS OBITOS
INTRA-HOSPITALAR, EM 40 ANOS DE ATrV1DADE DO HRAC-
USP: DADOS PRELIMINARES

R1CHIERI-COSTA FM', Rodrigues RM···, Guion-Almeida ML
Genérica Clínica, Hospital de Reabilitação de Anomalias Craniofaciais.
USP

Objetivos: avaliação preliminar do perfil diagnóstico clínicolgenético dos
óbitos ocollidos no HRAC-USP, em 40 anos. Mérodos: o número de óbiros
(185 casos) e o registro dos indivíduos foram obtidos do Banco de Dados do
CPD-HRAC-USP. O levantamento de dados pertinentes (gênero; anomalias
associadas; farores ambientais; exames citogenéticos) foi feiro por meio de
análise dos prontuários. documentação forográfica. documentação da
Genética e Sistema Gandhi. Os indivíduos foram divididos em 2 grupos, de
acordo com as anomalias apresentadas: Grupo I: indivíduos com fissura
orofacial isolada e Grupo lI: indivíduos oom anomalias múltiplas congêniras.
Resultados: dados de 158 casos foram levantados (81 do gênero masculino e
77 do feminino). Desse rotal. 41 foram incluídos no Grupo I (fissuras
alÍpicas: 2 casos; fissura de palaro: 10 casos; fissura de lábio e palaro: 39 casos)
e 117, no Grupo 11. Nesse observaram-se: defeiros de linha média craniofacial
(holoprosencefalia. displasia frontonasaJ) em 19 casos; cromossomoparias
(síndrome de Patau. Wolf-Hirschorn e outras) em 15 casos; anomalias de lo
e 20 arcos branquiais (espectrO 6culo-aurfculo-venebral, síndrome de
Treacher CoUins) em 11 casos; disrupruras embrionárias (bridas, diaberes,
misoprosrol) em 6 casos; disrúrbios do desenvolvimento embrionário (gêmeo
parasita, duplicação oral) em 5 casos; seqüência de Pielle Robin não
sindcômica em 3 casos; quadros diversos (síndromes mendelianas clássicas ou
não e condições cujos dados não permiriram esrabelecer diagnósrico) em 57
casos. Conclusões: a predominância das anomalias múltiplas nesse grupo
pode ser considerada como um furor de prognóstico evolurivo desfuvorável.
indicando a necessidade de protocolos especfflcos de avaliação e condura para
esses indivíduos.
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GENÉTICA
HOLOPROSENCEFALIA-LIKE E MUTAÇÃO NO GENE SHH:
RELATO DE UM CASO
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Objerivo: Relarar um caso de Holoprosencefalia-like (HPE-like). suas
caracrerísticas clínicas e avaliações realizadas, identificando as possíveis
alrerações genéticas e audiológicas. na tentariva de elucidar o papel do gene
Sonic Hedgehog (SHH) e o funcionamento das vias auditivas na HPE.
ReJaro Oínico: A paciente esrudada é do gênero feminino, rem 22 anos de
idade e, na avaliação genérica clínica. apresentou as seguintes caracrerísticas
faciais: fissura labiopalarina medjana, hipoplasia de face média.
hiporeJorismo ocular, base nasal acharada e microcefalia. A paciente foi
submetida à rriagem molecular para os genes SHH, SIX3. GLI2, TGIF,
rendo sido encontrada a seguinre mutação no gene SHH: 420C>G
(H 140Q). A mesma rriagem foi realizada nos pais e como resulrado,
encontramos a mesma mlllação genérica no pai, que apresentava apenas
microssinais da HPE (hiporeJorismo ocular e microcefalia). A paciente e seu
pai foram submeridos à ressonància magnérica de crânio. sendo encontrada
apenas uma anormalidade no pai. um rumor de hipóflse. A paciente
rambém foi submerida à avaliação audiológica. composra de audiomerria
moa! limiar, imiranciomerria, emissões oroacústicas e PEATE, sendo 05

resulrados dentro dos padrões de normalidade. Conclusão: Concluímos
que. nos casos de HPE-like, é muiro imponanre invesrigar os membros da
fumUia em busca de microssinais. pois uma mesma muração genérica pode
resulrar ranro em quadros muiro graves de HPE como em microformas da
mesma. Não foram encontrados problemas auditivos ou de condução
neural de esdmulos acúsricos aré o nível do tronco encefálico que pudessem
ser demonsrrados pelo PEATE. Os resulrados da avaliação do sisrema
auditivo podem contribuir de forma posiriva na definição do prognósrico e
das esrrarégias de traramento.
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REFINAMENTO CITOGENÉTICO EM INDIVIDUOS COM
ANOMALIAS CRANIOFACIAIS: UMA NECESSIDADE
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(I) Laborarório de Cirogenérica Humana. (2) Serviço de Genérica
Clfnica - Hospiral de Reabilitação de Anomalias Craniofaciais -
HRAClUSP - Bauru

• Anomalias cromossômicas represenram causa maior de anomalias oongêniras
em cerca de I para cada 150 narivivos. O esrudo cirogenérico deve fazer parce
da conduta de rotina em indivíduos com anomalias congênitas,
especialmente aqueles com múltiplas anomalias. cuja causa é desconhecida
ou que incluam em seu quadro clínico déflcir de crescimento. arraso mental.
alrerações sexuais ou dificuldade de aprendizagem. Um número crescente de
síndromes esrá sendo descriro como síndromes de microdeleções elou
microduplicaçóes. que não são observáveis em esrudo cirogenérico
convencional (-450 bandas) e devem ser invesrigadas com récnicas de alra
resolução. Objerivo: Verificar o número de carióripos realizados pelo
Laborarório de Cirogenérica Humana do HRAC. ridos como normais em
cirogenérica convencional e porencialmenre suspeiros de síndromes
cromossômicas. Mérodos: Foram levanrados os resulrados de carióripos de
indivíduos arendidos no período de 200 I a 2006. pelo Laborarório de
Cirogenérica Humana do HRAC. que apresentaram fissura labiopalatina
associada a ourras anomalias oongêniras, sem diagnósrico definido ou com
suspeira de síndrome cromossômica. Os indivíduos furam previamente
arendidos peJo Serviço de Genérica Clínica do HRAC que os encaminhou
para o esrudo cirogenérico. Resulrados: Foram arendidos 972 indivíduos
nesre período. desres. 86 apresentaram anomalias cromossômicas numéricas
elou estruturais, e 886 apresentaram cariótipo aparentemente normal.
Conclusão: Os nlimeros apresentados revelam que 91.15% dos indivíduos
esllldados apreselllaram seu carióripo normal, desres acrediramos que grande
pane deles possam apresentar microdeleçóes elou microduplicações e devem
ser esrudados com récnicas de alra resolução (800 - 2000 bandas).
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