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Resumo: Introducdo: A Sindrome de Angelman € uma doenca rara, que cursa com atraso no
desenvolvimento intelectual, dificuldades na fala, disturbios no sono, convulsdes, ataxia e sorriso
frequente. Ocorre por uma delecdo na regido 1591113 do cromossomo 15 herdado da mée, com
prevaléncia de 1:20mil nascimentos. Relato do caso: D.H.S, masculino, 7 anos, o segundo filho
de um casal jovem e ndo consanguineo. Nascido de parto ceséreo, por DCP, apresentando ao
nascimento perimetro cefdlico de 34,5 cm e Apgar 10. O paciente evoluiu com atraso do
desenvolvimento neuropsicomotor, iniciando com crises convulsivas aos 9 meses de idade.
Apresenta quadro clinico de microcefalia, braguicefalia, progatismo, risos inapropriados e ataxia.
Tem internagdes frequentes, em decorréncia das crises convulsivas de dificil controle e de
infeccBes respiratdrias de repeticdo. Atualmente faz uso de Fenobarbital, Haldol e Diazepan.
Discussdo: A sindrome de Angelman € uma condicdo genética pouco divulgada nos meios
profissionais e cientificos ndo ligados a érea da genética e subdiagnosticada, tendo em vista a
grande frequéncia com que ocorre na populacdo e a auséncia de publicacbes a respeito da
patologia. Seu diagndstico € dificil de ser reconhecido no recém-nascido, uma vez que 0S
problemas de desenvolvimento sdo inespecificos nesse periodo, tornando-se mais evidentes entre
trés e sete anos de idade. A confirmagdo do diagndstico é realizada por testes de DNA e estudos
do caridtipo. Conclusdo: O julgamento médico é crucial quando o teste genético € negativo e 0s
achados clinicos sugerem o diagndstico sindrémico, sendo necessario que o profissiona tenha
conhecimento sobre a clinica da doenca, seu diagnostico diferencial e os exames que permitam a
confirmagdo do caso.
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