Cavernoma Cerebral
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Junto com a informacao
vem a esperanca para lutar.




Vocé ja ouviu falar do CAVERNOMA CEREBRAL?
Pode parecer assustador, a comegar pelo nome.

Toda doenca que afeta o cérebro assusta, pois qualquer lesao,
por menor que seja, gera a possibilidade de sequelas e outras
complicagdes. As possibilidades existem, mas 0 CAVERNOMA
tem suas especificidades. Vamos entender isso melhor?

Conheca Roberta:

O1, meu nome ¢ Roberta, muito
prazer em te conhecer! Eu sou
advogada, tenho 39 anos e esta
¢ Sofia, minha filha. Eu estou aqui
para compartilhar com voc€s um
pouco da minha histéria com o
CAVERNOMA CEREBRAL.




Tudo comegou quando eu senti
uma dor de cabega muito forte.
Fui ao consultorio do doutor
Claudio, meu neurocirurgiao de
confianga. Ele me pediu alguns
exames. E na ressonancia
magnética a imagem era de

CAVERNOMA CEREBRAL.




Ola! Eu sou o doutor
Claudio. Vocé sabe o
que ¢ o CAVERNOMA
CEREBRAL?

Nao se assuste, vou explicar

direitinho o que é Cavernoma
Cerebral. Essa doenca também ¢
conhecida com Angioma
Cavernoso, Hemangioma
Cerebral ou  Malformacgao
Cavernosa Cerebral.

Cavernomas Cerebrais sao lesdes dos vasos sanguineos

capilares cerebrais, que lembram uma framboesa, que ao

tornarem-se dilatados e irregulares deixam componentes

dos sangue “vazarem” para o tecido cerebral vizinho.

A doenca pode ser identificada em duas formas: como uma lesdo isolada
ou como lesdes cerebrais multiplas. Quando se apresenta com varias
lesdes cerebrais trata-se, usualmente, da forma hereditaria da doenga,
com heranga dominante e causada por mutagdes nos genes

CCM1 (KRIT1), CCM 2 (MGC4607) e CCM3 (PDCD10).



SINTOMAS

Quando eles aparecem em decorréncia de sangramentos
(vazamentos) os mais comuns Sao:

DEFICIENCIA
NEUROLOGICA

DORES DE
CABECA

CONVULSOES

Cavernoma ¢ uma doeng¢a comum, atingindo 0,5% da populacao.
Porém ¢ pouco conhecida. Acredita-se que hd um grande numero
de pacientes assintomaticos que desconhecem ter a doenca. Porém a
forma familiar, com muta¢do no gene CCM3, ¢ muito rara, tornando
a doenca mais agressiva. Esses pacientes apresentam sintomas ainda
na infancia.
; No site da Alian¢ca Cavernoma texto falando apenas da

SINDROME CCM3. Vale a pena ler!




DIAGNOSTICOE TRATAMENTO

CAVERNOMAS do sistema nervo-
so (cérebro e medula) sdo diagnos-
ticados acidentalmente ou apods
sintomas, com maior frequéncia
apos uma crise convulsiva ou
cefaléia intensa o suficiente para

fazer um exame de imagem.

r

O exame ideal ¢ a ressonincia

magnética, na qual surgirda a ima-
gem tipica de “‘pipocas” associadas em um nicho (hipersinal de
oxi-hemoglobina em RM) envolvido por um halo escuro (hipossi-
nal da hemossiderina). Para detectar-se multipos CAVERNOMAS,
¢ importante o uso de uma das duas sequéncia de ressonancia
altamente sensiveis a hemossiderina diante da presenca de um

cavernoma: a Gradiente-eco (G-echo) ou a SWIL

Cavernoma Cerebral ¢é uma
doencga ainda sem tratamento
medicamentoso. O tratamento
dos sintomas de cavernomas
inclui anticonvulsivantes, para os
casos com epilepsia (ndo esta
recomendada  profilaxia para

pacientes sem crises convulsivas)

e cirurgias quando necessarias.



Doutor, 0o CAVERNOMA
é maligno? Tenho medo
do que isso pode signifi-
car na minha vida.

A,
Y ¢

Quando Roberta descobriu que tinha CAVERNOMA CERE-

BRAL, ficou bastante apreensiva. Uma doeng¢a com um nome tdo

esquisito ndo poderia ser boa coisa. Ela tinha planos de viajar e

conhecer o mundo ao lado da filha, e teve medo de ndo poder

realizd-los. Com muitas dividas e preocupagdes, ela fez mil

perguntas ao Doutor Claudio.



Qualquer doenga no cérebro merece atengao, € com o
CAVERNOMA CEREBRAL ndo ¢ diferente. O fato
dele poder ser assintomatico, ao contrario do que
se pensa, nio desmerece atencio. E recomendado
consulta a um neurocirurgiao para
acompanhamento da doenga.

E contra esse adversario, por vezes, silencioso, a melhor
arma ¢ a informacdo. O CAVERNOMA, apesar de ser

uma doenga congénita ou familiar, sem tratamento deve
ser “acompanhado”. E importante saber que nem

todos os casos tem indicac@o cirirgica. Entdo procure um
médico de sua confianga e siga suas orientagoes.




Doutor, eu vou poder viver
a minha vida como antes,
ou seja, posso ter vida
normal? Seguindo todas as
recomendagdes.

A N

Voceé podera ter vida normal.
Com alguns cuidados. Cada paciente
seguira os conselhos do seu médico.
Os paciente devem ter cautelano uso de
medicagoes como AAS, antiinflamatorios ndo
esteroide - AINE, como Ibuprofeno. Eles
devem ser usadossob prescricao médica.
As mulheres nao devem usar
anticoncepcional com estrogénio e o DIU ¢ a
melhor opgao.
Os homens nao devem fazer uso de
drogas para disfuncao erétil. E em caso de
dor de cabeca Tylenol é recomendado.




Mas e a minha filha
doutor? Como e€la é
afetada por isso?

Além da  forma ’congénita, v E importante lembrar de que
CAVERNOMA também  pode ser ha 50% de chances da sua

hereditario, ou seja, pode ser filha possuir a doenca, en-
passado dos pais para os filhos. tdo pais que possuem
Para saber se vocé tem a forma multiplas lesdes podem ter
familiar da doenca e se sua filha Sl cenn Al el

também tem CAVERNOMA, vOces

. M doenga.
podem realizar o teste genético.
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PERGUNTAS FREQUENTES

» CAVERNOMA é uma doenca rara?

Nao. Existem estimativas de que ocorram em 02-05% da
populacdo. Como maioria das pessoas ndo tém sintomas,
existe a impressdo de que sdo raros, talvez o mais correto
seria dizer que esta é uma doenca negligenciada e
subdiagnosticada.

Porém, os pacientes com a forma familiar da doenca com
mutacio no Gene CCM3 siao enquadrados nos pacientes com
DOENCA RARA.

» Qual o melhor exame para identificar se uma pessoa
tem CAVERNOMA?

Ressonancia Magnética.

» Toda pessoa que tem CAVERNOMA CEREBRAL tem

epilepsia?

E esta é uma doenca maligna?
Nao, embora seja muito frequente a convulsdo ser o sintoma
inicial. Ainda que a maioria das pessoas ndo tenha sintomas.
E o cavernoma Cerebral ndo ¢ uma doenca maligna.

»As pessoas nascem com CAVERNOMA ou podem desen-
volver a doenca ao longo da vida?

Geralmente o CAVERNOMA ¢ congénito, ou seja, existe des-
de o nascimento. Raras ocasides, ndo se sabe bem porque,
podem surgir apdés nascimento (chamados de novo), como,
por exemplo, apos radioterapia cerebral ou espinhal.



»Ha possibilidade de ter CAVERNOMA em outra parte do
corpo?

»

»

»

»

»

Sim, principalmente em pessoas com a forma hereditaria e
mutacao do gene CCMI.

CAVERNOMA tem cura?

Pacientes com o CAVERNOMA unico e acessivel, que pro-
duziu sintomas e foram operadas com a remocgao total da
lesdo podem ser consideradas curadas. Ainda n3o exista
tratamento medicamentoso que impe¢a um CAVERNOMA de
sangrar, crescer ou ter novas lesdes.

Quando a cirurgia é indicada?

A cirurgia ¢ indicada para CAVERNOMAS com hemorragia
recente de grande volume, aqueles que estdo aumentando
de tamanho e causando sintomas em virtude do aumento de
sua massa, ¢ aqueles que estao causando convulsdes de di-
ficil controle.

Em  localizagbes cerebrais profundas e  criticas,
CAVERNOMAS de menor tamanho podem ser observados
cuidadosamente, com repeticao de exames de imagem pe-
riodicamente ou quando surgir novo sintoma.

Quem tem CAVERNOMA pode realizar atividade fisica?

Sim. Ndo ha contraindicagdo de atividade fisica. Ativida-
des extremas, com esfor¢os muito acima do normal ou
aquelas que podem elevar demais a pressao arterial nao
sao recomendadas.

Quem tem CAVERNOMA pode fazer viagem de avido?

Sim. Nao existe recomendacido de evitar voos.

Qual o risco do alcool e cigarro para quem tem CAVERNOMA?

Os mesmos da populagdo geral. Nao sdo habitos saudaveis.
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»

»

Por que alguns CAVERNOMAS sangram e outros nio?

Ainda ndo se sabe a razao deste comportamento da doenga.
Apenas sabemos que o sexo feminino predispde a maior
chance de sangramento em CAVERNOMAS.

O filho de uma pessoa com CAVERNOMA pode herdar a doen-
ca?

Sim, mas somente se 0 pai ou a mae tiver a doenga, desta
forma familiar, neste caso o filho de uma pessoa com
mutacdo genética tem 50% de chance de herdar a doenca.

Qual a importincia do teste genético?
Detectar qual dos genes esta afetado levando ao aconselha-

mento genético, e, futuramente, poderdo existir drogas para
tratamento de portadores de mutacdes de genes especificos.

Cavernoma € uma doenca de comportamento ndo previsivel
EM 2017, foi publicado artigo sobre diretrizes para manejo clinico
dos pacientes com cavernoma cerebrais.

No site do Instituto de Pesquisa Alianga Cavernoma Brasil

Vocé podera encontrar essa e outras informagoes.
WWW.cavernoma.org.br

E caso tenha alguma outra duvida vocé poderd enviar

perguntas  para. contato@cavernoma.org.br



TESTAGEM CLINICA PARA MUTACOES GENETICAS

FORMA GENETICA

Uma pessoa com a forma genética da doenga pode ter um
historico familiar ou ser o primeiro a desenvolvé-la (forma inicial).
Geralmente ¢ caracterizada por cavernomas multiplos, em diferen-
tes areas do cérebro ou medula espinhal e em tamanhos variados.

h———————————.I

PROBABILIDADE

O gene da doenga tem caracteristica autossomica dominante, com 0s
parentes de primeiro grau tendo 50% de probabilidade de compartilha-
mento dela. Os pacientes com esse historico familiar ou lesdes cere-
brais multiplas tém geralmente uma mutagdo genética, mas s6 se pode
ter certeza com a realizacao do teste genético. 4

)

(o — — — — — — — — — —

O TESTE

Esse teste ¢ importantissimo, pois pode detectar implicagdes cli-
nicas para o paciente e sua familia, além de proporcionar acon-
selhamento médico para curto e longo prazo. O desenvolvimento
de medicamentos-alvo pode levar a remédios especificos para
cada gene modificado e a necessidade de se saber se o gene
afetado na forma familiar da doenca poderd auxiliar em ensaios
clinicos futuros com drogas-alvo.

IMPORTANTE:

LEMBRE-SE DE QUE O SEU MEDICO E PESSOA

QUE MELHOR PODERA
ORIENTA-LO SEMPRE!

15



Roberta entendeu que elatem uma doenca pouco conhecida,
com a qual ela e sua filha, se confirmada forma familiar da
doenca, terdo que conviver durante a vida, ou até que
pesquisadores descubram um tratamento ou a cura da doenca.

DR. CLAUDIO EXPLICOU QUE AS PESSOAS PRECISAM
APOIAR AS PESQUISAS, POIS SO ASSIM UM DIA OS
PACIENTES COM CAVERNOMA CEREBRAL TERAO UM
MEDICAMENTO PARA A DOENCA, E ATE MESMO A CURA.




Saiba que atualmente a
Alianca Cavernoma Brasil
precisa da sua doacdo para

continuar viva.

SUA DOACAO AJUDARA A
MANTER VIVA A ALIANCA
CAVERNOMA E TAMBEM
FINANCIAR PESQUISAS
PARA CAVERNOMA
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CAVERNOMA BRASIL
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CNPJ 20.693.196/0001-54
Banco 748 - SICREDI
Agécia 3953

Conta 38631-6

contato@cavernoma.org.br
www.cavernoma.org.br

Selva C. Souza
Presidente Executiva
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