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A sindrome de Prader-Willi (SPW) e a sindrome No periodo de 9 meses foram realizados 166
de Angelman (SA) s&o disturbios neurogené- exames, a média de idade dos pacientes foi de
ticos distintos, geralmente causados por 7 anos (com variacdo de 2 dias a 45 anos, e
alteracdes no cCromossomo 15gll-gl3. As mediana de 6 anos). O teste confirmou SPW em
alteracodes podem envolver delecodes 14 pacientes (8,43%), sendo 12 do sexo
cromossdmicas ou dissomia uniparental (UPD), feminino e 2 do sexo masculino. No caso de SA,
na qual ambos os cromossomos 15 s&o herdados 9 pacientes tiveram resultado positivo
de um Unico genitor, resultando em um perfil (5,42%), sendo 6 do sexo feminino e 3 do sexo
de expressdo aberrante de loci génicos gue masculino. Os pacientes diagnosticados com SPW
estdo sujeitos a iImprinting. A auséncia do e SA apresentaram idade média de 4 anos
alelo paterno devido a delecdo cromossdémica (variacdo de 4 dias a 14 anos, e mediana de 1
ou a presenca de duas codépias impressas devido ano) . Além disso, 3 pacientes (3,01%)
a UPD materna resulta em SPW. A auséncia da apresentaram pequenas delecdes ou duplicacdes
cbépia materna da mesma regido ou UPD paterna que ndo se enquadram no diagnbéstico das
causa SA. sindromes aqui avaliadas.
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retrospectivamente o numero de casos de SPW e e p— B
SA identificados em exame de metilacéo A

especifica e amplificacdo de sonda dependente

de ligacgdo multiplex (MS-MLPA) realizados em Tabela 1: Interpretacdo nUmero de cobpias e
laboratério de genética. porcentagem metilacéo.
SPW Referéncia SA
Delecdo| UPD Dele¢do| UPD
Numero copias 1 2 2 1 2
O exame utiliza o ensaio MS-MLPA Probe mix Metilagéo 100% | 100% 50% 0% 0%
ME0O28 (MRC-Holland) que avalia alteracdo no SPW: Sindrome Prader-Willi; SA: Sindrome Angelman;

numero de cbdpias na regido 15gll e presenca UPD: Dissomia uniparental.
de metilacdo nos genes SNRPN, MAGELZ e UBE3A

As anadlises foram feitas em plataforma
automatizada de eletroforese capilar e o0s
dados 1interpretados por software especifico Apesar de nao haver cura, o diagnéstico

(Coffalyzer) . o ) levantamento feito molecular precoce para SPW e SA & importante
compreendeu, © periodo de Agosto/2024 a para o manejo mais adequado do paciente. A
Maio/2025. Com essa metodologia ¢é possivel

. . ) h abordagem multidisciplinar é indicada,
diagnosticar 98% Qos casos de SPW e 75% dos envolvendo equipe de endocrinologistas,
de SA; os demais casos podem apresentar nutricionistas, fisioterapeutas, fonoaudid-

alteracdes de ponto e pequenas delecgdes, nao

logos e psicdlogos. O teste também possibilita
avaliadas nesse trabalho.

identificar a causa genética das sindromes, o

Hibridizacao Ligacdo e digestdo Amplificacdo das sondas que é essencial para definir riscos familiares
das sondas das sondas ligadas e ndo digeridas e recorréncia, fornecendo informagées para
w_/ S\ ‘ﬂ /oy /o melhor aconselhamento genético.
/
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Figura 2: Esquema do fluxo do ensaio MS-MLPA Ma VK, et.al. Appl Clin Genet.l2023;l6:4l—52.
(figura adaptada de MRC-Holland). EL - enzima de MRC-Holland SALSA MLPA Probemix ME028 V.D1-03,
ligacdo; ER - enzima de restricédo. 21 Dec. 2022.
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