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BEM-VINDO

Vocé  recebeu  esse  Manual  porque 0 sew

médico diagnosticou, ou a alguém da sua familia, como tendo ao
menos um cavernoma em seu cérebro, ou em sua medula espinhal.
Seu médico pode ter usado nomes como malformagdo cav-
ernosa cerebral (CCM), cavernoma ou angioma cavernoso para o seu
diagnastico. Todos esses nomes séo usados para a mesma doenga.
Usaremos, daqui por diante os termos cavernoma e leséo para falar
dessa doenga.

[ provavel que vocé esteja ouwvindo pela primeira vez

sobre cavernomas. Nesse Manual ofereceremos informacies para
ajuda-lo a tomar decisiies bem informadas sobre tratamento. E pode
ser que queira mostrar esse Manual para pessoas importantes
para vocé para que também compreendam o que sdo cavernomas.

Nao existe uma forma tipica pela qual cavernomas afetam as pessoas.
(s sintomas, o curso da doenga e sua gravidade podem ser muito
diferentes de pessoa para pessoa. Esse Manual oferece informagies
gerais e NAD substitui o aconselhamento vindo do seu médico. As
informacdes de experts para orientagio do manejo clinico da doenga
foi criado pelo Angioma Alliance Scientific Advisory Board Clinical
Experts Panel e estdo de forma mais completa no site

www.angiomaaliance.org <http:// www.angiomaaliance.org>

Em breve estardo disponiveis também em portugués em nosso
site, apas sua publicagdo em revista cientifica.

Esse Manual foi originalmente construido pela Angioma Alliance -
EUA, e traduzido, com autorizagdo expressa da Presidente Connie




=

=
=

=

CONTEUDO

PERGUNTAS

PAG

0 OUE E UM CAVERNOMA

ILUSTRAGAD DE CAVERNOMA CEREBRAL - p. 8-9
Histarias de pacientes.

A histdria de um cavernoma isolado com
convulsdes: paciente Stacie

ILUSTRAGAD DE CAVERNOMA DO TRONCO CEREBRAL- p. 14-15.
Histarias de pacientes.
Cavernoma do Tronco Cerebral : paciente Taylor

ILUSTRACAD DE CAVERNOMA DA MEDULA - p. 20-21
Histdarias de pacientes.
Cavernoma da medula espinhal: paciente Joyce.

ILUSTRACAD DE ANOMALIA VENOSA E CAVERNOMA: p. 28.- 29
Histdarias de pacientes.
AVD com cavernoma cerebral: paciente Vern

% (0

0 OUE E UM CAVERNOMA INCIDENTAL (ACHADD) ?

10

OUEM PODERA ENVOLVER-SE NO MEU CASD?

11

0 GUE CAUSA MULTIPLOS CAVERNOMAS ?

12

0 OUE E UM CAVERNDMA 1SOLADD (ESPORADICO) ?

13

0 QUE E UMA HEMORRAGIA DE CAVERNOMA ?

16

0 QUE CALUSA UMA HEMORRAGIA?

17

QUE SINTOMAS PODEM SER
CAUSADOS POR CAVERNOMA ?

18

COM QUAL FREQUENCIA DEVO FAZER UMA MRI?

22

PRECISO SER OPERADD ?

23

EXISTEM OUTROS TRATAMENTOS PARA
CAVERNOMA ?

PRECISO FAZER TESTE GENETICD?

24
25

[UAIS GENES 0 LABORATORID DEVERIA TESTAR ?

26

COMD CONSIGO FAZER O TESTE GENETICD?

27

DEVO ME PREOCUPAR COM GRAVIDEZ E
CAVERNOMA ?

30

EXISTEM DETALHES ESPECIAIS SOBRE CRIANGAS
COM CAVERNOMAS?

31

O OUE DEVO PERGUNTAR AD MEU MEDICD?

32

COMO CONVIVER COM CAVERNOMA?

36

EXISTEM MEDIDAS PARA TER MAIS SEGLRANGA ?

36

0 GQUE A ALIANGA CAVERNOMA PODE OFERECER

AOS PACIENTES E SUAS FAMILIA?

37



SELVA




E também conhecida
como Malformagéo
Cavernosa Cerbral ou

Pode ser Cavernoma
encontrado em

uma a cada E um vaso
grupo de a00 sanguineo

pessoas anormal parecido

com uma amaora

“°"| O QUE E UM CAVERNOMA?

E hereditario em
23% dos pacientes
Pode B BsSes terdo
causar miltiplas lesées
hemorragia
e convulsiies

Se necessério,
Pode ser tratado
por cirurgia

Cavernomas ou Malformagdo Cavernosa Cerebral
(CCM) & formado por vasos sanguineos anormais. Nao é
cancer ou tumor, como o final ‘OMA’" da palavra pode dar a
entender.

Os cavernomas sdo formados pelos menores vasos
sanguineos do corpo, os capilares.

0 sangue passa através desses vasos de forma muito
lenta e com baixa presséo. Esses vasos finos podem néo es-
tar bem "grudados” uns aos outros e podem vazar ligui-
do sanguineo para 0 tecido cerebral ou da medula espi-
nhal e em sua vizinhanga.

Imagina-se que um, em cada grupo de a0 pessoas, da
populagdo tenha cavernoma cerebral, mas a maioria
dessas pessoas nunca terd sintomas. E das pessoas que tém
cavernoma, muitas nunca terdo uma hemorragia com
sintomas.

0 local mais raro de se ter um cavernoma com sintomas & na
medula espinhal. E bom lembrar que cavernoma da medula
ndo & o mesmo que hemangioma espinhal, que & localizado
na vertebra (osso).

Os cavernomas podem também localizerem-se em uma
area cerebral chamada Tronco cerebral.

Os cavernomas da medula e do tronco cerebral podem
causar sintomas mais graves quando sangrarem.
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‘ HISTORIA DE PACIENTE: Stacie

Cavernoma Esporéddico com
Convulsies

Stacie acordou no meio da noite, como em outras noites. Sa que
dessa vez estava desequilibrada ao andar e caiu junto & parede. As
tonteiras aconteceram de novo na manhé seguinte. Aos 36 anos e
com quatro filhos, procurou ajuda médica mas mesmo depois de
varios exames os médicos ndo chegaram ao seu diagndstico.
Um ano depois experimentou vérios episddios de crises convulsivas
complexas, perda da consciéncia e dificuldades para falar. Seu
marido a levou répido & um Hospital onde realizou o exame de
Tomografia que mostrou uma leséo profunda, no interior do lobo
temporal direito em seu cérebro. Transferida para hospital maior foi
feita Ressonancia magnética cerebral e a lesdo foi identificada
como um cavernoma cerebral. Recebeu alta em uso de anticon-
vulsivantes. Entretanto permaneceu tendo crises convulsivas.
Apas nova consulta foi informada de que a remogéo seria dificil devi-
do & localizagéo profunda e que a cirurgia poderia trazer dano
adicional. Apas tentar remédios anti-nunvuljsivantes diferentes,
suas crises estdo sob controle. Aprendeu a deixar seus
sapatos altos no armario, pois ainda tem as “tonteiras” e, s
vezes, tem dificuldades para encontrar as palavras certas. Esta
feliz por poder dirigir de novo e poder cuidar de sua familia.
Stacie diz "Minha hemorragia mudou a minha vida, mas eu sei
agora o mativo. Eu vou usar isso como minha forga e ndo como
fraqueza”.




NO. 2

O QUE E UM CAVERNOMA
INCIDENTAL (ACHADO) ?

0 seu médico pode ter descoberto
seu cavernoma cerebral ou
medular ao pedir um exame de
imagem cerebral ou medular por
um motivo ndo relacionado com
o seu cavernoma. Por exemplo,
vocé pode ter feito uma
tomografia ou ressonancia apds
um acidente de carro e concussao.
Nesse caso os médicos dirdo que
0 seu cavernoma & um achado
incidental. Pesquisas realizadas
demonstraram que cavernomas
incidentais tém uma chance
muito pequena de desenvolverem
sintomas.

Embora vocé possa querer seguir
as precaugies listadas na segéo de
hemorragia, nio & necessario
repetir imagem com frequéncia a
menos que seu médico solicite ou
vocé tenha sintomas.

Entretanto  muitos  médicos
preferem fazer ressonancias
ocasionais para monitorar a
lesdo. Por exemplo, durante
gravidez, apds mudangas de
medicamentos, se outra doenga for
diagnosticada ou em dramética
mudanga de estilo de vida incluindo
EXErCICios extremos.

NEUROLOGISTA
Que cuida
sintomas como
convulsies
e dores

NEURD-OFTALMOLOGISTA

Que cuida de
problemas visuais
relacionados
ao cérebro

NO. 3

Se vocé tiver sintomas, podera’ \

NEUROCIRURGIAD
Avalia cirurgia e
acompanha os
pacientes

QUEM PODERA ENVE
SE NO MEU TRATAMENTO?

\

\

precisar de vérios profissionais
nos seus cuidados.

FISIATRA E
FISIDOTERAPEUTA
Reabilitagéo
apds evento cerebral

DERMATOLOGISTA ou medular

Cuida de lesiies
da pele na doenca
hereditaria

GENETICISTA
Avalia a forma
hereditéria da

doenca

ORTOPEDISTA
Monitora a coluna
vertebral em
pacientes com CCM3



NO. O QUE CAUSA MULTIPLOS
CAVERNOMAS ?

MRI with multiple cavernous angiomas as seen on SWI (T2*), Tl, and T2 sequences.

Algumas pessoas podem ter mais de um cavernoma cerebral. |sso pode
acontecer por varios motivos:

Mais comumente essas pessoas tém a forma hereditaria da doenga. Pes-
soas com a forma genética da doenga tipicamente desenvolvem cavernomas
adicionais com o passar do tempo.

Algumas pessoas tém uma segunda anomalia dos vasos sanguineos
chamada anomalia venosa do desenvolvimento (AVD), também conhecida
em laudos de ressonancia como angioma venoso. Esse vaso sanguineo
rara-mente causa sintoma sozinho. Entretanto pode criar condigies
mais favoraveis aos cavernomas de se desenvolverem junto a eles
(um ou mais cavernomas). |sso néo é hereditario,

Irradiagdo cerebral ou espinhal para tratamento de céncer pode
causar cavernomas miltiplos muitos anos depois. Essa forma de produgdo
de maltiplos cavernomas néo depende de hereditariedade.

NO. O QUE E UM CAVERNOMA

ISOLADO (ESPORADICO) ?

Ter um cavernoma isolado ou esporédico
significa apenas que vocé & o dnico da
familia a ter um cavernoma cerebral,
e que nio tem uma mutagdo genética
que poderia levar seus filhos a ter
a doenca. Geralmente tem apenas um
CAavernoma Sem outro vaso sangui-
neo anormal ou historia médica que ex-
pligue a leséo.

Existe a possibilidade de que um vaso
sanguineo diferente exista, chamado
anomalia venosa do desenvolvimento
(AVD) ou histaria de radioterapia
cerebral para cancer na infancia, que
podem levar & produgdo de um ou
mais Cavernomas.

Para se ter certeza absoluta
de que vocé tem a forma isolada
da doenga voceé precisa fazer
uma ressondncia com imagens
especi-ais chamadas SWI  ou
gradiente-eco.  Pergunte ao seu
médico se esse tipo de imagem
fez parte de sua primeira
ressondncia.

Veja os casos da Stacie e do Vern,
nesse manual, para entender
melhor sobre cavernoma esporadico
com ou sem AVD.
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‘ HISTARIA DE PACIENTE; TAYLOR

Cavernoma do Tronco
Cerebral

Elizabeth e Pasco, os pais de Taylor de trés anos  de idade,
ficaram preocupados com seu comportamento. Ela comegou
a andar desequilibrada, sua voz ficou diferente e a face
assimétrica. Uma ressonancia confirmou que Taylor tinha um
grande cavernoma que havia sangrado no tronco cerebral. Os
pais estavam diante de uma decisdo dificil. A remogdo
cirdrgica poderia causar deficiéncias neurolagicas adicionais. E
outra hemorragia poderia trazer risco & vida dela. Elizabeth e
Pasco conseguiram outras miltiplas opinides e decidiram
sequir adiante com cirurgia em outro pais. Nove meses apds
inicio dos sintomas foi feita a delicada cirurgia. Taylor BVI]FLIiLI
com paralisia facial, que ndo & incomum apds manipulagéo do
tronco cerebral, e dificuldades em coordenar seus movimentos
afetando seu andar. Desde a cirurgia Taylor melhorou muito em
sua habilidade de mover-se com reabilitagéo intensiva. Sua
familia esta buscando opgdes para melhorar de sua face. Por
ter cavernomas adicionais Taylor recebeu testagem genética, que
revelou uma mutagéo do gene COM3, que tende a levar & forma
mais agressiva da doenca e causar escoliose e outros tumores
benignos intracranianos. Taylor & a primeira de sua familia a ter
a mutagio do gene COMS.
Os pais de TayFnr ficaram contentes com o resultado da cirurgia,
mas. estdo preocupados. Elizabeth diz que "infelizmente estara
SEMpre no Fundn e minha mente a ansiedade de ndo saber o FOTO DA IMAGEM DO CAVERNOMA DE TRONCO CEREBRAL DE TAYLOR
ue estava acontecendo. Existe algo novo, alguma coisa que

\ ﬂEVEN’amus estar sabendo?" )
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NO. O QUE E UMA HEMORRAGIA

DE UM CAVERNOMA?

10D0S 0OS CAVERNOMAS tem um
“vazamento” crinico de sangue na area
onde ele esta. E éisso que forma a sua
aparéncia tipica na ressonancia mag-
nética. Esse vazamento & DIFERENTE
de uma hemarragia significativa ou
0 que chamamos de sangramento
do cavernoma. Um sangramento
do cavernoma & um novo
sangramento dentro, ou junto,
do cavernoma, frequentemente
associado a novos sintomas. [0
sangramento sintomatico & a
complicagdo mais séria de um
CAVErNOMa, & CAusa mais comum
de cirurgia. A hemorragia pode
causar novos sintomas ou aumentar
0s ja existentes. s sintomas
especificos dependerdo de sua
localizagdo e tamanho, e da
quantidade de sangue, no cérebro
ou na medula. Algumas lesdes
apenas produzem “vazamentos”, com
sintomas |eves ou sem sintomas.

0 sangue  ‘“vazado"  sofre
metabolizagio em seus produtos
deixando ~ um  depasito  de
moléculas de ferro chamado de
hemossiderina. Pode haver maior
tendéncia a sangramentos naqueles
portadores de maltiplas lesdes, mas
¢ imposslvel prever qual delas ird
sangrar. Muitas jamais sangraréo.
Entretanto, uma vez que um
Cavernoma apresentA uma
hemorragia sintomatica,  existe
risco significativo de que volte a
sangrar. Nos primeiros 0 anos
apos apis um sangramento o
risco anual de sangramento fica em
torno de E%. A grande maioria
das sequndas hemorragias acontecerdo
nos primeiros dois anos apds o
sangramento original. Aparentemente
o percentual de pessoas que tém uma
segunda hemorragia sintomética é ate
maior naqueles que tém cavernoma
no tronco cerebral.

Felizmente, apds 0 anos apds a
primeira  hemorragia, 0  risco
retorna gradualmente & menos de
2% ao ano, similar ao de uma leséo
qUE nunca sangrou.

O QUE CAUSA UMA
HEMORRAGIA?

NO.

N&o se sabe o que causa uma hemorragia em cavernomas. Sem fortes
evidéncias torna-se dificil para os médicos recomendarem precaugies
especificas.

Nao existem evidéncias de que medicagies. como aspirina (AAS) ou ibupro-
feno. antiiflamatdrio nao esteroide (AINE) possam causar sangramento. En-
tretanto a maioria dos especialistas recomenda limitar seu uso, pois uma
hemorragia pode ocorrer a qualguer momento e, se tais drogas estiverem
sendo usadas, a hemorragia pode aumentar de tamanho. E menos claro se
pilulas hormonais anticoncepcionais ou suplementos estrogénicos devem
ser restritos, mas alguns médicos aconselham evitar esses medicamentos
principalmente se paciente j4 apresentou sangramento durante seu uso
ou se durante gravidez.

Comportamento que podem aumentar inflamagéo, como tabagismo, podem
aumentar risco de hemorragia.
N&o existe motivo para evitar viagens aéreas.

Envolver-se em exercicios ou atividades extremas ( como correr triaton se
nunca fez isso antes) pode aumentar o risco de sangramento.

Pesquisadores néo sabem se trauma craniano, incluindo esportes de conta-
to, podem causar hemorragia.

COISAS QUE VOCE PODE FAZER:

Estudos em animais mostram que MANTER NIVEIS

NORMAIS DE VITAMINA D pode ser protetor. E, estudos com
pessoas indicaram que pacinetes com deficiéncia de Vita,oma
D tém maior chance de ter lesdes agressivas.

Seu médico pode pedir seu teste sanguineo para ver nivel de
Vitamina D.

SIGA DRIENTAGAD DE SEU MEDICO em controlar doengas cranica

como Hipertenséo arterial e diabetes.

J
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NO. QUE SINTOMAS PODEM SER
CAUSADOS POR CAVERNOMA ?

s  sintomas de  um
cavernoma depende de sua
ocalizagdo e do seu tamanho.

= [onvulsies sdo os sintomas mais comuns de um cavernoma cerebral. Elas

surgem em dois tipos mais comuns: crises chamadas parciais, com sintomas
devido ao local onde a leséo esta e generalizadas, que envolvem os dois |a-
dos do cérebro devido & generalizagéo da atividade elétrica criada pela irri-
tagdo da presenga do cavernoma. Todas comegam como focais (parciais)
e algumas evoluem para generalizadas. Neurologistas usam remédios anti-
epilépticos para controlar as crises. Entretanto, neurocirurgides podem ter
bons resultados na eliminagéo das crises com cirurgia se for possivel em
apontar o cavernoma causador das crises ( no caso de lesdes maltiplas)
ou quando crises de dificil controle com medicagéo. Cavernomas do tron-
co cerebral ou medula néo causam crises convulsivas.

E conhecido que pacientes com cavernomas experimentam dores de cabega
mais frequetemente que outras pessoas. Tais dores néo significam necessa-
riamente uma nova hemorragia. Na maioria dos individuos é impossivel dis-
tinguir cefaléia por cavernoma de outro tipo de dor de cabega. Uma dor de
cabeca diferente de qualquer outra que voce tenha tido na vida ou na locali-
zagéo da leséo pode estar relacionada ao cavernoma.

Cavernomas podem causar problemas relacionados a atengdo, memdria,
habilidades sociais, humor e aprendizado, particularmentes os loca-

mesmo sem hemorragia evidente. Isso pode ser particularmente ver-
dadeiro para individuos com muitas lesies no cérebro.

Cavernomas em algumas partes do cérebro e da medula podem
causar fraqueza ou dorméncias nos bragos ou nas pernas. Um cav-
ernoma no tronco cerebral pode causar incoordenagio motora chamada
ataxia,

paralisia facial, visao dupla (diplopia) entre outros sintomas.

Cavernomas podem causar disturbios de visdo. Podem ser de dois
tipos: aqueles causados por lesies no lobo occipital, que afetam como a
infor-magéo visual & processada e aqueles causados por |esies no tronco
cerebral, que afetam como os olhos funcionam.

Cavernomas podem causar problemas auditivos, incluindo perda de audigio
e zumbidos, tonteiras ou nauseas, particularmente se localizados junto ao
tronco cerebral ou carebelo.

Um cavernoma na porgéo inferior do tronco cerebral (chamado bulbo)
pode causar espasmos no diafragma lembrando solugos que néo desapare-
cem. Mas, raramente esses locais podem levar & dificuldades para engolir ou
de respiragén.

- Cavernomas na medula podem causar dorméncias, fraqueza, paralisia

e sensagdo de queimagies. A localizagéo de tais sintomas dependerd do
nivel onde a medula foi afetada. Também poderdo ocorrer dificuldades
em controle de bexiga e intestinos.
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‘HISTﬂRIA DE PACIENTE: Joyce

Cavernoma na Medula
Espinhal

(13

Eu cologuei meu brago na mesa da  cozinha e senti uma dor intensa
na pontas de meus dedos até o cotovelo.

Em 2007, em entrevista ao New York Times, Joyce dizia "Senti o brago
inteiro queimando”.Anos depois foi diagnosticada como tendo um cavernoma
em sua medula cervical. Seu cirurgido disse-lhe que a leséo era acessivel e
ela foi opearada com sucesso.

Joyce tem também miltiplos cavernomas no cérebro. Ela & portadora de
uma alteragéo genética chamada Mutagdo Comum Hispanica. Enquanto
qualquer pessoa de qualquer etnia pode ter a forma hereditéria da doenga,
milhares de pessoas, que tém como ancestrais colonizadores espanhdis
do estado americano do Novo México, tém essa mutagdo genética especifica
em comum. Um dnico ancestral conecta todos eles e muitas familias
permaneceram no Novo México, incluindo a de Joyce. Nenhum lugar do
mundo tem tantos afetados.

Joyce tem sido ativa em advogar e aumentar o conhecimento sobre a doenga
no Novo México. Além da entrevista ao New York Times, atuou na criagéo e
aprovagdo da legislagdo no Novo México levando & maior educagéo na area
médica sobre o assunto. Apresenta-se em reunides de pacientes e trabalha junto 3
midia no Estado mostrando sua historia e genealogia da doenca. Ficou feliz
em saber que nenhum de seus filhos herdou a doenga.

20

21

CAVERNOMA MEDULAR

21



NO. COM QUAL FREQUENCIA DEVO

REPETIR A RESSONANCIA?

12

Vocé e seu médico decidirio
quando repetir @ ressonancia.
Alguns medicos preferem repetir em
uma ordem especifica. Qutros sugerem
esperar até que surjam sintomas.
Médicos com experiéncia com a doenga
sugerem exames mais frequentes
com aqueles que ndo comunicam oS
sintomas, como criangas muito
pequenas ou o0s com problemas
intelectuais ou de comunicagéo.
Alguns desses precisaram também
de sedagdo para fazer a ressonancia.
Vocé e o médico pesaréo o risco versus
0 beneficio de sedagdo para fazer uma
imagem.

Tomografia computorizada (TC) & outro
exame de imagem que pode ser feito
as vezes.

TC & mais rapida que ressonancia mas
as imagens séo imprecisas e evaolve
exposigdn & radiagdo. A TC pode ser
feita em uma emergéncia, quando a
ressonancia ndo estiver disponivel.
Pessoas com miltiplos cavernomas
deveriam ter, sempre que possivel,
limites para exposigio a TC pois néo
estd claro se exposigdo a radiagio
poderia levar ao desenvolvimento de mais
lesies. Um médico pode também su-
gerir a realizagéo de angiografia cerebral
para investigar uma hemorragia de
um cavernoma. A angiografia permite
visualizagio de artérias e veias no
cérebro. 0 cavernoma néo aparecerd
na angiografia mas podera descartar
outro tipo de anomalia vascular,
chamada malformagdo arteriovenosa.
Seum cavernoma tiver uma aparéncia
tipica na ressonancia, ndo haverd
necessidade da angiografia
cerebral como parte da rotina do
tratamento da doenga.

NO- PRECISO SER OPERADO?

Se 0 seu cavernoma estd causando
sintomas, vocé deveria ter uma con-
versa detalhada sobre cirurgia com o
SEU NEurocirurgido.

A decisdo sobre uma cirurgia
sempre envolve pesar riscos versus
beneficios.

Em geral, os médicos com maior
experiéncia recomendam cirurgia se
trés critérios sdo encontrados.

*Primeiro, o paciente deve ter sintomas

*Segundo, o0 cavernoma teve, ao
menos, duas hemorragias ( a ndo ser
que a primeira tenha sido grave o suficiente
para trazer riscos de vida ao paciente).

*Terceirn, aremogao do cavernoma trard
menores deficiéncias do que outra he-
marragia traria.

Mguma vezes experts recomendam cirurgia
apds a primeira hemorragia e isso pode ser uma
boa opgdo para alguém com epilepsia causada
pOr UM CAVErnama.

Existem ainda neurocirurgiies que se es-
pecializaram em cirurgia dos vasos sanguineos
cerebrais e da base do créanio (algumas das
quais usadas para o tronco cerebral).

3
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NO.I ] EXISTEM OUTROS TRATAMENTOS

PARA CAVERNOMAS CEREBRAIS?

Alguns pacientes foram tratados com
radiocirurgia estereotéxica, tam-
bém conhecida como gama knife,
acelerador linear, X Knife, Brainlab
ou Giberknife, ja por alguns anos.

A radiocirurgia estereotéxica usa
radiagdo com foco direcionado ao
cavernoma sem abrir o cranio.

(s médicos com maior experiéncia re-
comendam que a radiocirurgia deveria
ser considerada como opgdo somente
em individuos com uma dnica leséo
sintomatica e situada em uma &rea do
cérebro onde os rsicos de uma cirur-
gia tradicional seriam demasiadamente
altos. Essa terapia ndo deveria ser usada
para tartar cavernomas que ndo causem
sintomas ou em pacinetes com a for-
ma hereditéria da doenga, pois a radiagdo
pode provocar o aparecimento de novos
cavernomas.

Pesquisadores estdo trabalhando para encontrar medicamentos para tar-
tar os cavernomas cerebrais. E pode até acontecer de ser necessario mais
de um remédio para tratar situagies especificas. s medicamentos poderdo

ser (teis para:

No,] 2 PRECISO FAZER O TESTE

GENETICO?

A maioria das pessoas com cavernoma
cerebral ndo precisa de tese genético.
Acredita-se que em tonro de 20% das
pessoas com cavernomas tenham a
forma hereditéaria. Se vocé tem apenas
um cavernoma visto em uma
ressonancia, o exame deveria ter sido
feito com uma técnica especial chamada
Susceptibility-weighted Imaging (SWI)
para afastar a possibilidde da forma
hereditéria. Se vocé tiver multiplos
cavernomas mas também uma AVD a
SWI mostrara se as suas |esiies estéo
juntas & essa AVD ou em outras dreas
do cérebro. Se os cavernomas estéo
apenas em volta da AVD, vocé ndo
precisa do teste.

Isso seria  tipico da  forma
esporadica da doenga. (como explicado
anteriormente) e ndo seria possivel
transmitir essa forma da doenga.

As pessoas que tém maltiplos
cavernomas, e ndo associados & AVD,
deveriam fazer o teste genético.
Nao ha necessidade de outros
membros da  familia  estarem
afetados, pois, muitas vezes, a
pessoa é @ primeira da familia com a
forma hereditéria.

Estabilizar o cavernoma de forma a que ndo sangre novamente. Pacientes
poderiam usar medicamentos até mesmo antes da primeira hemorragia. Isso
poderia ser particularmente importante para as pessoas com a forma here-

ditaria da doenga.

o [stabilizar o cavernoma APUS uma hemorragia, para reduzir o risco de um
novo sangramento. Lembrando sempre, existe alto risco para sequnda
hemorragia apas os primeiros dois anos.

Durante esse tempo faria sentido usar uma me-di-
cagAo temporéria que pudesse estabilizar doenga.

* |nterromper o desenvolvimento de novas lesies nas pessoas com a forma
hereditaria e maltiplos cavernomas.

* Diminuir ou destruir os cavernomas existentes. Esse & o objetivo final.
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 baixos estéo relacionados com forma mais agressiva da doenca.

(Neste momento, em que esse Manual estd sendo enviado, vérias )

medicagies estdo no caminho de serem testadas em estudos clinicos
mas nenhuma ainda aprovada para tratamento de cavernomas. Muitos
médicos experientes tém recomendado a verificagéo do nivel de Vita-
mina D sanguineo para ter certeza de que estio normais, pois niveis

J
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QUAIS OS GENES O LABO-

NO.
]3 RATORIO DEVERIA TESTAR?

Existem trés genes conhecidos que,
quando mutados, causam a forma
hereditaria da doenga.
Pesquisadores chamam eles de CCMI,
CCM2 e COM3.

Nos Estados Unidos os individuos com
ancestralidade originados no estado
do Novo México tém uma mutagio
especifica do gene COMI que passou de
geragdo para geragdo desde o ano 1600.
E chamada de mutagéo hispanica co-
mum. Entretanto, todos os grupos ét-
nicos podem ter a forma hereditaria
da doenga. Cada crianga de pais
com a forma hereditéria tem 0% de
chances de ter herdado a doenga.

E nio costuma pular geragies. In-
dividuos com a mutagdo dos genes
CCMI e CCM2 desenvolvem miltipos
cavernomas pelo sistema nervoso e,
alguns, apresentam as malformagies
até na pele. Os individuos com mu-
tagdn do gene COMS costumam ter sua
primeira hemorragia quando crianga
e desenvolvem novas lesdes com
maior frequéncia ( +- 2 a 3 novas
lesiies por ano). Podem ter outras
alteragies como tumores benignos in-
tracranianos e escoliose. Também tém
maior chance de serem os primeiros
da familia com a doenga.

Pacientes com a mutagéo do

gene CCM3 precisam de moni-
torizagéo mais frequente.

14

COMO CONSIGO FAZER
O TESTE GENETICO ?

Um meédico, como neurologista, neu-
rocirurgido ou geneticista pode solicitar
0 teste genético.

Poucos laboratdrios nos Estados Unidos
e no Brasil fazem o teste pois ndo &
teste usual de tais laboratarios. Para
fazer o teste no Exterior existe nor-
mativas da ANVISA a serem obedecidas
antes de enviar material por correio.
Apds receber o resultado do teste, o
seu médico ou geneticista poderd falar
sobre teste de outros membros da fa-
milia.

Esse & um tapico dificil para familias
grandes e serd importante ter apoio de
um proflssional de sadde. Muitos familiares
que ndo tém sintomas podem escolher fa-
zer ou ndo o teste em seu filho(a) assin-
tomatico. Teste genético & uma escolha
absolutamente pessoal.

A Alianga Cavernoma Brasil - ACBra est4
trabalhando com pesquisadores da UFRJ e
UNIRIO no desenvolvimento de projeto que
podera fornecer teste gratuito para indi-
viduos que sejam qualificados como can-
didatos & testagem. Acompanhe nosso site
para manter-se informado. E cadastre-se
COMO PEsS0a Com Cavernoma.
http://cavernoma.org.br/index.php/
component/mapa/?ltemid=610
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Anomalia Venosa do Desenvaolvimento

s

‘HISTGRIA DE PACIENTE: Vern

Anomalia Venosa do Desenvolvimento
("Angioma venoso”) e Cavernomas

Em 2004, Vern, entdo com 28 anos, bateu com a cabega
praticando jiu-jitsu. Ao fazer uma Tomografia de cranio ele e
sua familia ficaram surpresos ao saber que tinha uma doenga
mais séria e cranica. Foi diagnosticado como tendo cavernomas
junto & grande anomalia do gesanvulvimentu venoso (AVD), uma
veia dilatada, no seu tronco cerebral. A anomalia estabeleceu as
condigies para o desenvolvimento de mais de um cavernoma
naqueﬁe local.

Somente dois anos depois Vern apresentou a sua primeira
hemorragia. Como r&su?tadu fechou seu negdcio de concertos
de barcos, para recuperar-se. Atualmente voltou a dirigir mas
somente curtas distancias. Esta recuperando-se também de sua
dificuldade em andar e sua viséo dupla (diplopia).

Consultou-se com vérios cirurgides sobre a remogéo dos
cavernomas mas soube que a AVD era fator Eumplinaﬁur. Sua
esposa explicou que “a AVD funcionava como uma rede e os
cavernomas estariam dentro dessa rede”. Fechar a AVD poderia
trazer resultados trégicos & cirurgia. Sua esposa continua
“Vern aprendeu a ser produtivo e cada dia fez grande diferenga
em sua qualidade de vida. Ele aprendeu a fazer suas coisas SE
forma mais eficaz e sequra. Diante de tudo, ele estd indo bem”.
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NO. DEVO ME PREOCUPAR COM

GRAVIDEZ E CAVERNOMA ?

Atualmente os médicos com ex-
periéncia no assunto acreditam que
mulheres com cavernoma néo
apresentam maior risco  de
sangramento na gravidez do que
em outro momento da vida. Porém
um sangramento durante a gravidez
apresenta desafios. A necessidade de
uma cirurgia cerebral para remogéo
de um cavernoma durante a
gravidez & muito rara mas pode ser
necessaria em casos no qual uma
segunda hemorragia traga riscos
4 vida. Mulheres com cavernoma
podem fazer parto vaginal se nio
tiveram sangramento recente.

Se 0 seu medico sugerir uma
ressonancia durante a
gravidez, essa ressonancia néo
deveria incluir injecto do contraste
gadolinium.

Mulheres com epilepsia, devido ao
cavernoma, e tomando remédios anti-
convulsivantes devem falar com seu
médico sobre medicagdo de escolha

E suplementagéo de folato. Se
possivel, devem falar sobre isso
antes da gravidez pois algumas
medicagiies poderiam aumentar risco
de defeitos congenitos quando
tomados nas primeiras  semanas.
Entretanto, ter crises convulsivas
durante a gravidez pode ter maiores
consequéncias para o feto.

E importante continuar medicagéo anti-
epiléptica durante a gravidez se vocé ja
teve crises convulsivas e esté gravida.

NO. EXISTEM DETALHES ESPECIAILS SO-
BRE CRIANCAS COM CAVERNOMA?

Existe  muitos  detalhes  sobre
criangas com cavernomas,
dependendo da idade e sintomas.
Criangas muito novas podem ndo saber
falar de seus sintomas, tornando
importante agendar exames de imagem
reqularmente. Por  outro  lado, @
também importante ndo exagerar
para nio expor cirangas A Ex-
ames médicos desnecessarios, irradiagdn
de TC, contraste de ressonancias e
sedagéo. Nem sempre é possivel fazer
um balanceamento e sempre poderd
existir algum falha para um ponto ou
outrao.

Com o crescimento e os pais mais ex-
perientes isso torna-se mais facil.

Dizer ao seu filho(a) o diagndstico
pode ser algo que envalva suas emogies
e demande de um periodo para
compreensdo da crianga. Explique
com termos simples compativeis com
aidade da crianga. Um profissional de
saide pode ajudar em relagdo & uma
crianga com deficiéncia neurolo-
gica e restricies nas atividades
ou nos estudos. Vocé poderd ter que
explicar a doenga muitas vezes, para
profissionais da escola, assim como
colegas e cuidadores.

Suporte de outros pais podem ser obtido
através na comunidade da Alianga
Cavernoma Brasil ou na sua localidade
onde atendimento & pessoas com
necessidades especiais seja provido.
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NO. 'I 7 O QUE DEVO PERGUNTAR AO
MEU MEDICO?

Na sua opiniao, ha condigies ou recomendagdn para retirada
do cavernoma par cirurgia?

Se vocé ainda ndo souber as respostas para estas pergun-
tas, vocé pode perguntar ao seu médico na sua proxima con-
sulta .

( ual o tamanho do meu cavernoma?

( (luantos cavernomas eu tenho?

( lual ¢ a localizagao exata do Cavernoma?

Em caso de novo sangramento, quais sintomas posso ter?

( (lual a fungdo cerebral da area onde esta meu Cavernoma?

Ha alguma outro tipo de lesdo praximo ao
meu cavernoma’

( Ha evidencia de sangramento anterior?

32
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(uais sintomas justificam uma ligagao para vocé ou ida para uma
emergéncia ¢

Com que frequéncia devo realizar os exames de
acompanhamento?

Com que frequéncia devo fazer acompanhamento?

NOTAS

o site Alianga Cavernoma tem mais
perguntas a fazer para seu médico caso
indique a cirurgia.

35



NO. ] 8 COMO CONVIVER COM

CAVERNOMA?

Receber o diagnastico de caver-

noma cerebral ou na medula espinhal

& sempre perturbador. N&o importa o
seu nivel de envolvimento médico,
vocé vai precisar de um periodo
de adaptagdo até assimilar algumas
mudangas que poderdo surgir em sua

vida. Se néo consequir lidar bem com
o diagndstico procure um psicalogo, ele

poderd ajuda-lo.

Trogue experiéncias com pessoas que
ja convivem com a doenga, isso lhe
fard bem. Temos no Facebook da
Alianga Cavernoma um grupo de pes-
soas que se fortalecem na troca de
MENSAgEnS.

https://www.facebook.com/
Aliancacavernomabrasil/ ?fref=ts

Temos também nosso site
www.cavernoma.org.br

o, ] 9 L XISTEM OUTRAS FORMAS DE ME

SENTIR SEGURO ?

Peca capia do CD de sua ressonancia
magnética mais recente com copia
também do laudo do radiologista.

Isso |he dard maior seguranga
quando estiver viajando ou em ca-
sos de emergencia.
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Vocé pode ainda ter suas in-for-
magies médicas em detalhe no seu
celular. Alguns telefones celulares
oferecem aplicativos que o pessoal
do servigo uma emergéncia pode
acessar quan-do ele estiver bloquea-

do.

O QUE A ALIANCA CAVERNOMA

N 2 0 OFERECE AOS PACIENTES E

FAMILIARES?

NOSSA MISSAD:

Ajudar  pacientes, meédicos e
quaisquer interessados no con-hec-
imento sobre cavernoma. Levar
4s pessoas com caver-noma infor-
magdes e viabilizar que as pessoas
se encontrem e se fortalegam na
troca de experiéncias.

INFORMAGOES ADS PACIENTES

Um dos maiores problemas en-
frentado pelos pacientes ou seus
familiares, & a falta de in-formagéo
ao receber o di-agnostico.

Para minimizar este vazio
criamos nosso site

WWW.EEVEI‘HEII'I'IE.EIFQ.IJI‘

e também nosso facebook

ALIANGA CAVERNOMA BRASIL

TESTE GENETICD

A presengca de miltiplos
cavernomas & a marca reg-
istrada da forma familiar dos
cavernomas enceflicos. Pacientes
com perfil da mu-tagio no gene
CCM 3 FORMA  mais rara e
agressiva da doenga tém teste
genético gratuito.

http://cavernoma.org.br/ in-
dex.php/cadastro-teste-ge-netico-
gratuito

CADASTRO DE PACIENTES

A Alianga Cavernoma Brasil tem o
grande desafio de localizar, identi-
ficar e registrar cada Brasileiro
que tem Cavernoma Cerebral.

Em nosso site foi criado um espago
exclusivo para que cada pessoa
com Cavernoma Cerebral possa se
cadas-trar e compor nosso banco
de dados, ACESSE E CADASTRE-SE

http://cavernoma.org.br/
index.php/component/mapa/?
|temid=hbI0
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VAMOS EM FRENTE!

ANGIOMA ALLIANCE

~\

H[I diagndstico de Cavernoma pode parecer

esmagador. Nds da Alianga Cavernoma Brasil
estamos juntos na busca de informacées e verbas
para novas pesquisas. Em breve a equipe de
pesquisadores da UFRJ em parceria com a equipe
da UERJ dara inicio & primeira pesquisa para novo
farmaco no Brasil. Agradecemos & Deputada Mara
Gabrilli pela Verba Parlamentar. Visite nossao site e
mantenha-se informado.

www.cavernoma org.br
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