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INTRODUCAO A mutacdio do cromossomo 15 é um fendmeno raro, manifestando-se em
sindrome de Angelman (AS) ou sindrome de Prader-Willi (SPW). Ambas so relacionadas com
modificacbes na regido cromossdmica 15¢-11-13. A SA € uma heranca materna, apresentando-se
com hipotonia, retardo mental severo, hipoplasia facial e convulsdes. JA SPW, de heranca
paterna, é caracterizada por obesidade, micropénis, criptorquidismo e, em meninas,hipoplasia dos
genitais externos, havendo possibilidade de sobreposicéo clinica de ambas. RELATO DE CASO
[.V.R.A., 2 anos e 5 meses, masculino, procurou pediatra apresentando discreto atraso cognitivo
e na linguagem desde um ano. Parto sem intercorréncias, termo, peso ao nascer = 3.235g,
antropometria normal. Teste do olhinho, orelhinha e pezinho normais. Antecedentes. sustentou a
cabeca aos dois meses, sentou com apoio aos 7 meses, Histérico patoldgico de fissura labia e
palatina corrigidas e otites de repeticdo (superadas apOs correcdo labial). Familiares com
epilepsia e retardo mental, pais normais ndo consanguineos. Ao exame, hipotonia global, fixagdo
e acompanhamento do olhar, reflexos grau 3, clénus ausente, discreto dismorfismo facia e
micropénis. Solicitou-se um estudo gendmico, o qual apresentou perda de material cromossdomico
no brago longo do cromossomo 15, ressonancia magnética e ultrassonografia de vias urinérias
(normais) e cariotipo dos genitores. DISCUSSAO Devido a raridade das sindromes, objetivou-se
abordar o espectro de ambas, ressaltando a importancia do diagndstico precoce. A SA e SPW,
apesar de serem mutagdes na regido cromossomica 15¢-11-13, sdo doencas neurogenéticas
diferentes, podendo haver sobreposicdo entre elas. O paciente apresenta caracteristicas de
hipotonia global, dismorfismo facial (relacionadas a AS) e pouca interacdo, micropénis
(compativeis com SPW). Assim, observa-se que ndo ha como enquadra-lo numa das patol ogias
apenas pelo quadro clinico, sendo necess&rio cariGtipo dos genitores para a confirmacéo.
CONCLUSAO Devido as caracteristicas das sindromes serem especificas, porém haver
possibilidade de sobreposicdo de ambas, é importante obter os resultados dos exames
citogenéticos dos pais para um correto diagnostico e tratamento.
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