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Introducdo: O espectro 6culo-auriculo-vertebral (EOAV), ou sindrome de Goldenhar (OMIM 164210), é uma condicdo
etiolégica e fenotipicamente variavel. Resultado de um defeito da blastogénese, envolve estruturas originarias
dos primeiros arcos branquiais e seus achados principais consistem, principalmente, de anomalias nas orelhas,
face, olhos e coluna, mas o envolvimento de outros 6rgdos e sistemas é frequente. Objetivo: Verificar a presenca
de alteracbes cromossdmicas (ACs) em individuos com fenétipo de EOAV. Método: Estudo retrospectivo, onde
se avaliou 36 individuos com fenétipo de EOAV encaminhados a um Servico de Genética Clinica (entre 1975 e
2007), que haviam sido submetidos ao exame de caridtipo e que apresentavam anormalidades fenotipicas em
pelo menos duas das seguintes regides: oro-cranio-facial, ocular, auricular e vertebral. Resultados: Quanto as
caracteristicas clinicas, 2 (dois) pacientes possuiam alteracdes envolvendo as 4 regides pertencentes aos critérios
de inclusdo, quinze 3 regides e dezenove 2. ACs foram detectadas em 2 pacientes (5,5%), e consistiram em um
cromossomo supernumerarioder(11,22)[47,XY,+der(22)t(11,22)]eemum cariétipo[46,XX,-18,+mar]. Conclusdo:
Os pacientes com suspeita de EOAV devem realizar analise citogenética pela possibilidade do fenétipo apre-
sentado se sobrepor a uma AC. O diagnoéstico da AC permite que se faca um manejo clinico e aconselhamento
genético adequados, tanto do individuo afetado quanto de sua familia.
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Introducdo: A sindrome de Patau (trissomia do cromossomo 13 é considerada uma doenca cromossdmica rara caracteri-
zada por um quadro clinico amplo e uma limitada sobrevida. Nosso objetivo foi descrever um feto portador da sindrome
de Patau) apresentando onfalocele, cujo diagnoéstico foi realizado através do ultrassom ainda durante a gesta¢do. Relato
de caso: Gestante veio encaminhada inicialmente a medicina fetal com 13 semanas de gravidez por aumento da medida
da translucéncia nucal (5,6 mm — havia descricdo de higroma cistico) e oligodradmnio. Ela possuia 25 anos e estava em sua
terceira gestacao com histéria de um abortamento espontaneo ocorrido na primeira gravidez do seu casamento anterior.
A sua segunda gestacao cursou com pré-eclampsia. Ela possuia descricdo na gravidez atual de sangramento vaginal com
cerca de 11 semanas. O caridtipo fetal foi compativel com o diagnéstico de sindrome de Patau (47,XY,+13). Os exames de
ultrassom realizados com 16, 18 e 20 semanas evidenciaram também artéria umbilical Gnica, onfalocele, intestino hipere-
cogénico, cardiomegalia e ossos longos com propor¢des reduzidas. Com 21 semanas de gravidez, a paciente veio ao centro
obstétrico com queixa de aumento da pressao arterial além de tontura, cefaleia e escotomas. Ela foi hospitalizada, sendo
que os exames realizados confirmaram o diagnéstico de pré-eclampsia. Apresentava proteindria de 24 horas de 6,42 gem
650 mL. Devido ao risco de vida materno e a gravidade da condicdo fetal, realizou-se interrup¢ao da gestacao. Na avaliacdo
externa do feto evidenciou-se também uma fenda labial e sobreposicdo dos dedos dos pés. Discussdo: Anormalidades
do trato gastrointestinal podem estar presentes e acometem 50 a 80% dos pacientes com sindrome de Patau. Contudo, a
onfalocele é considerada uma malformacao pouco frequente em séries de pacientes com a sindrome. Outras alteracdes do
sistema digestoério descritas na sindrome de Patau incluem a malrotagdo intestinal, displasias do pancreas e o diverticulo
de Meckel. Conclusao: A sindrome de Patau é uma malformacao que pode seridentificada ainda durante a gravidez, através
de exames de imagem, como o ultrassom, tal como visto em nosso paciente. A onfalocele é um achado raro.




