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Resumo: Introducdo: A sindrome de Angelman (SA) é um distirbio do neurodesenvolvimento
caracterizado por deficiéncia intelectual grave, microcefaia pos-natal, marcha ataxica ou tremor
de membros, aém de riso frequente e labilidade emocional. Descricdo: F.M.B.O., 13 anos,
masculino, teve seu primeiro atendimento no servico de Neurologia no Hospital Geral de
Fortaleza em outubro/13, apresentando queixa de movimentos tonicos, quedas e tremores de
maos, atribuidos inicialmente a quadro convulsivo. Além disso, apresentava importante atraso do
desenvolvimento neuropsicomotor, dificuldade de comunicagdo verbal, marcha atéxica, agitacdo
psicomotora, riso frequente e hiperafetividade. Apresentou relato de hipogonadismo e de
esteatose hepatica durante investigacdo, mas com resolucdo. Durante acompanhamento, ndo ha
relatos de microcefalia ou ateragdes e etroencefaograficas. Em uso de Risperidona desde o
inicio do acompanhamento. Diante da suspeita clinica, paciente realizou sequenciamento de
exoma Gene UBES3A, Posicéo chrl5:25.616.495, Variagdo GA, compativel com SA. Discusséo:
Um lactente com SA ndo costuma ter qualquer anormalidade até 6-12 meses, quando comega a
apresentar retardo do desenvolvimento neuropsicomotor, hipotonia e facilidade em sorrir. Mais
de 80 tém convulsdes quando chegam aos dois anos de idade. A SA é causada pela auséncia da
copia herdada da mée do gene UBE3A (cromossomo 15g11-g13) em 70 dos casos. Esse gene €
sujeito a imprinting genémico e que codifica a proteina ubiquitina ligase 3A, responsavel por
parte da funcdo e plasticidade neuronal. O diagnostico surge a partir da suspeita clinica e
posteriormente com estudos de metilagdo e microarray, que permite a deteccéo de alteracbes no
nimero de cdpias em diversas regides cromossdmicas simultaneamente. Conclusdo: A SA é uma
doenca rara, mas deve-se haver a suspeita clinica precoce para realizacdo do diagnéstico
definitivo através de estudo genético e para acompanhamento multiprofissional adequado. Muitos
casos, como este, podem ser disgnosticados com déficit intelectual ou mesmo sequela de
fendmenos hipodxico-isgquémico se ndo se for adiante no estudo genético.

http://anais.sbp.com.br/trabal hos-de-congressos-da-sbp/39-congresso-brasil eiro-de-pediatria/ 1211-sindrome-de-angel man-rel ato-de-caso. pdf



