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Sindrome de Angelman e Prader Willi

Descrigéo Sindrome de Angelman e Prader Willi

M-PCR - Reagdo em Cadeia | omostra |- 4 ml de sangue periférico em EDTA ou
da Polimerase Sensivel a Metilagdo - |Biologica -4 tubos de esfregaco bucal.

Avalia a presenca de um | - M-PCR e PCR do cromossomo 15 na
Método

cromossoma 15 de origem paterna e regiao 15q11-q13

outro de origem materna pelo padrao

de metilagdo do exon a do gene SNRPN (gene presente na regidao 15911-q13)

PCR - Analisa perda de heterozigosidade de trés marcadores polimorficos na
regiao 15q11-q13

Com estes métodos € possivel diagnosticar praticamente todos os
individuos com a Sindrome de Prader-Willi e ~80% dos individuos afetados pela

Sindrome de Angelman.

A Sindrome de Angelman é uma afec¢ao congénita ndo progressiva caracterizada
por acentuado atraso no desenvolvimento fisico e mental, ataxia, tremores,

braquicefalia, macrostomia e auséncia de fala.

A Sindrome de Prader-Willi (PWS) é uma afec¢ao congénita caracterizada
por hipotonia, choro fraco e dificuldade de alimentagcdo em neonatos. Apds este
periodo, as criancas podem apresentar atraso no desenvolvimento, estatura baixa,
hipogonadismo, hiperfagia, obesidade e maos e pés pequenos.

As Sindromes de Prader-Willi e Angelman sao causadas pela perda da
contribuicdo da regidao 15g11-g13 de origem paterna e materna, respectivamente,
devido principalmente aos mecanismos de delegcdo, dissomia uniparental
(presenca de dois cromossomas 15 somente de origem paterna ou materna),

mutacao ou delecdo dos genes responsaveis pela impressao genémica.



