PATA DE VIN DE PORTO

1. Ce este pata de vin de Porto?

O pata de vin de porto (cunoscuta medical ca nevus flammeus) este o malformatie
congenitala a capilarelor, care apare de obicei pe fatd. Se manifesta ca un semn de
nastere rosu-violet care apare pe o parte a fetei, ocupand fruntea sau pleoapa.

Aceast semn de nastere poate fi cel mai caracteristic simptom al unei afectiuni
neurocutanate rare (care afecteaza sistemul nervos si pielea), numita sindromul Struge-
Weber (SSW). Totusi, nu toti cei care prezinta o pata de vin de Porto sufera de SSW. Riscul
de a dezvolta sindromul este legat de localizarea petei pe fata (in special pe frunte siin
jurul ochilor).

2. Care sunt simptomele petei de vin de Porto?
- Descoperiri cutanate: O pata roz, rosie sau mov prezenta la nastere, de obicei
unilaterala, care se poate inchide la culoare odata cu varsta.

Caracteristici ale pielii:

Importanta localizarii: De obicei se afla
pe o singura parte a fetei, in principal pe
frunte, tdmpla sau pleoape.

Simptom critic: Petele de pe frunte sau

de pe pleoapa superioara sunt cel mai o

important semn care indica necesitatea
evaluarii riscului de afectare a creierului si ochiului (sindromul Sturge-Weber).

Persistenta: Este distinctiva la momentul nasterii, spre deosebire de alte pete care pot
aparea in copilarie, nu se estompeaza si nu dispare n timp.

Daca afectiunea este asociata cu SSW, pe langa pata in sine, pot aparea urmatoarele
simptome:

- Probleme oculare (glaucom): Glaucomul (presiunea oculara) caracterizat printr-
0 crestere a presiunii intraoculare prezenta la 30-60% dintre pacienti. Daca nu
este tratata la timp, poate provoca pierderea vederii.



- Simptome neurologice:

o Convulsii (epilepsie): Convulsiile sunt prezente la aproximativ 80% dintre
pacienti, de obicei incepand in primul an de viata (in medie la 6 luni).

o Slabiciune musculara: Slabiciunea poate aparea pe o parte a corpului
(hemipareza).

o Stare de dezvoltare: Pot fi observate dificultati de invatare, deficit de
atentie sau intarziere in dezvoltare.

3. Cum se diagnosticheaza pata de vin de Porto?

Diagnosticul este de obicei suspectat la nastere, dupa observarea locului caracteristic
de pe fata bebelusului. Daca pata se afla pe frunte sau pe pleoapa superioara, riscul de
afectare a creierului sau ochiului trebuie analizat.

Urmatoarele metode sunt folosite pentru a determina diagnosticul definitiv si extinderea
bolii:

- Imagistica prin rezonanta magnetica (RMN): RMN-ul cerebral cu contrast este
standardul de aur pentru imagistica anomaliilor vasculare (angiom) la nivelul
creierului.

- Tomografie computerizata (CT): Poate ajuta la identificarea calcificarilor din
creier.

- Examinare: Este esential sa se masoare presiunea intraoculara si sa se evalueze
riscul de glaucom.

- EEG (electroencefalograma): Folosita pentru a urmari convulsiile.

4. Transmiterea genetica: exista un risc pentru familia mea?

Una dintre cele mai frecvente intrebari in familiile care se afla in aceasta situatie este:
"Am transmis asta copilului meu?”

- Nu este ereditar: sindromul Sturge-Weber si pata cu vin de Porto, asociata cu
sindromul, nu sunt afectiuni ereditare (nu se transmit de la parinti la copii).



Cauza: Aceasta afectiune este cauzata de un mozaicism somatic al unei mutatii
a genei GNAQ.

Cand apare: Mutatia in cauza apare aleatoriu, in stadiile incipiente ale dezvoltarii
embrionare. Prin urmare, nu este data de structura genetica a tatalui sau a mamei.

5. Sfaturi si planuri de familie

Avand in vedere ca boala apare "sporadic" (aleatoriu):

Riscul de recidiva: Riscul ca afectiunea sa se repete la descendentii viitori,
pentru familiile care au deja un copil afectat, este acelasi ca pentru populatia
generala.

Diagnostic pretal: Ecografiile prenatale sunt de obicei normale, prin urmare este
dificil sa detectezi afectiunea in timpul urmaririi de rutina a sarcinii.

Consiliere genetica: Consilierea genetica poate fi reconfortanta pentru familii,
permitandu-le sa inteleaga ca situatia nu este "vina lor" si ca nu poarta o povara
ereditara.

6. Riscuri si urmarire (De ce este important?)

Diagnosticul precoce si urmarirea reglementata sunt esentiale pentru imbunatatirea

calitatii vietii. Tratamentul este complet bazat pe simptome si necesita o abordare

multidisciplinara (specializari diferite lucrand impreuna).

Sanatatea ochilor: Se recomanda controale oculare regulate. Daca glaucomul
(presiunea oculara) este detectata devreme, pierderea vederii poate fi prevenita
prin picaturi pentru ochi sau interventii chirurgicale.

Monitorizarea neurologica: Controlul convulsiilor este foarte important pentru a
proteja dezvoltarea cognitiva. Se pot aplica tratamente medicale si, daca este
necesar, pot fi efectuate interventii chirurgicale.

Tratamentul pielii: incd din copildrie, se pot aplica tratamente cu laser
(fotocoagulare) pentru a estompa culoarea petei faciale si a controla dilatarea
vasculara.



- Sprijin psihosocial: Se recomanda sprijinul psihologic pentru familii si pentru
copilul afectat cu scopul de a facilita adaptarea la scoala si viata sociala, din
cauza diferentelor vizibile.

Aceasta brosura este o sursa de informatii generale, pregatita cu scopul de a creste
gradul de constientizare despre petele de vin de Porto si sindromul Sturge-Weber. Totusi,
trebuie mentionat ca informatiile pe care le contine nuinlocuiesc sfatul, diagnosticul sau
tratamentul medical profesional. Monitorizarea afectiunii trebuie personalizata, tinadnd
contde starea de sanatate a persoanei, locatia petei si caracteristicile clinice emergente.

Metodele si intervalele de screening mentionate in aceasta brosura reflecta date
standard. Medicul poate varia aceste perioade in functie de nevoile clinice ale
pacientului.

Consultati medicul specialist pentru orice decizii sau proceduri ulterioare legate de
sanatatea dumneavoastra.
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