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Resumo: Introducdo: Gemelaridade monocoridnica quase sempre € monozigética, sendo rarissma em
gémeos dizigdticos. Gestacdes gemelares apresentam 2 vezes mais anomalias congénitas,
principalmente se monozigoticas.<br>Objetivos. Genitores ndo consanguineos, genitora com 39
anos, com diabetes mellitus gestacional (DMG), sem historico familiar de malformagoes.
Sorologias para sifilis, virus da imunodeficiéncia adquirida e hepatites B e C ndo redtivas e
toxoplasmose imune. Ultrassonografia (USG) obstétrica com 2 fetos (F) masculinos, placenta
monocoribnica/diamnidtica, F1 sem ateracdes, F2 com apéndice pré-auricular direita (D), fenda
l&bio-palatina D, artéria subclavia aberrante, inser¢cdo velamentosa do corddo umbilical e
sobreposicdo de pododactilo esquerdo (E). Parto cesareo por DMG e malformacdo em F2, com
36 semanas e 6 dias. F2 nasceu bem, com 2.290 gramas, Apgar 8/9, cranio com aspecto de
capacete grego, hipertelorismo ocular, fendas palpebrais obliquas para cima, apéndice pré-
auricular D, fenda |dbiopalatina D, sem alteraces de extremidades. Ecocardiograma: arco adrtico
a D da coluna e artéria subclavia D aberrante nascendo da aorta descendente apés a subclavia E.
Fundoscopia: cisto dermoide em olho E. USG transfontanela: raros cistos caudotaldamicos a D.
Radiografia de coluna normal. Diante das malformagdes, solicitada avaliagdo do geneticista, com
hipétese inicia de Sindrome de Wolf-Hirschhorn, descartada por gemelaridade monocoriénica.
Pensado entdo em Espectro 6culo-auriculo-vertebral (EOAV), que pode ocorrer com discordancia
em gémeos monozigoticos por fatores ndo hereditarios. A crianga evoluiu sem intercorréncias,
recebendo ata com dieta por via ora, encaminhada para ambulatorio especializado.
<br>Metodologia: <br>Resultados: <br>Conclusdo: O EOAV ou Sindrome de Goldenhar possuli
multiplos fendtipos e incidéncia de 1: 3.500 a 45.000 nascidos vivos, afetando mais homens
(3:2). Ocorre por por maformacdes de estruturas derivadas dos 2 primeiros arcos branquiais,
como olhos, orelhas e boca. Afeta também cérebro, coracdo, rins e sistema esquelético. Tem
etiologia multifatorial, com fatores genéticos e ambientais. Os genéticos geramente sdo
esporadicos, relacionados a anomalias cromossdmicas ou génicas. Entretanto, h& histérico
familiar em até 12% dos casos, geramente por heranca autossbmica dominante, nestes com
fendtipos semelhantes. Os fatores ambientais incluem: DMG, gemelaridade, hipotireoidismo e
doenca celiaca maternas, reproducdo assistida, terapia hormonal, interrupcdo do fluxo sanguineo
embrionario, idade avancada dos pais, uso materno de tamoxifeno, talidomida, drogas vasoativas
e fumo. As malformagdes mais comuns incluem orelha (100%), olhos (72%), vértebra (67%),
cérebro (50%) e coracdo (33%). Gemelaridade monocoribnica pode apresentar malformagdes em
apenas um dos fetos, decorrente de fatores ambientais e epigenéticos. As avaliacBes clinica e
genética detal hadas sdo fundamentais para o diagndstico e 0 manejo adequados.
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