& 1 CONGRESSO NACIONAL ON-LINE DE
D)8 ATENCAO PRIMARIA

° }.‘.(' A SAUDE ——

SINDROME DE ANGELMAN, RELATO DE UM CASO

LARISSA CALDERAN TOMAZZI; JORDAN BENETTI

Introducao: A Sindrome de Angelman é uma doenga neurogenética causada pela
auséncia da contribuicdo genética materna da region 15q11-13. As causas da Sindrome
sdao, em 70% de los casos, uma delecao de novo de origem materno. EM 8% dos casos é
uma mutacao no centro da impronta, entre um 3% a 5% dos pacientes apresentam uma
disomia uniparental paterna do cromossomo 15 e mutacao do gene da proteina UBE3A.
Os pacientes apresentam retardo mental, marcha espastica, rigidez, problemas na fala,
sorriso permanente, transtornos do sono, tremores de bracos e pernas e crises
convulsivas. A incidéncia estimada é de 1 a cada 10.000 a 20.000 recém nascidos vivos.
Objetivos: Apresentar um caso sindrome de Angelman na localidade de Virasoro,
Corrientes/AR. Relato de Caso: Foi realizada uma entrevista com a mae do paciente, a
qual foi direcionada na histéria de vida do mesmo. Discussao: A informacao obtida da
entrevista revelou que o paciente de sexo masculino nasceu em 18 de fevereiro de 2007,
apresentando microcefalia, hipotonia muscular, dificuldade de succao e alteragao nos
movimentos, sendo diagnosticado em um primeiro momento com paralisia cerebral. Esse
diagnostico nao foi satisfatorio para os progenitores, os quais investigaram os sintomas
de seu filho chegando na suspeita de sindrome de Angelman, o qual foi diagnosticado
com 4 meses mediante o estudo de FISH. O paciente comecou a andar sem apoio aos 4
anos e atualmente apresenta movimentos ritmicos das maos, auséncia de fala com
predominio da linguagem nao verbal e maior habilidade na comunicacao receptiva
(compreensao), hiperatividade e tem apresentado dois episddios de convulsdes até o
momento. Outros sinais incluem hipopigmentacao da pele, olhos e cabelos, estrabismo
leve, sorriso frequente, problemas para dormir e atragdo pela 4gua. Conclusao: E
importante que na presenca dos sintomas o médico tenha em conta entre os diagndsticos
diferencias a sindrome de Angelman, para um correto diagndstico. O caso particular
demostra que o diagndstico precoce com uma estimulagao constante ajuda a uma
evolucao favoravel levando a uma melhor qualidade de vida do paciente.
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