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INTRODUCAO

A Sindrome de Angelman (SA) é uma disfungcéo neurogenética
rara causada por uma alteragdo no cromossomo 15 materno, no
gene UBE3A. Caracteriza-se por atrasos no desenvolvimento
neuropsicomotor, hipotonia, disturbio do sono, refluxo, epilepsia
e deficiéncia intelectual. Apesar da delecao ser o tipo genético
mais comum encontrado, a relagdo gendtipo-fenétipo ainda esta
sendo estudada. No Brasil é estimada a ocorréncia de mais de
12.000 pessoas com SA, sendo fundamental a identificagdo de
dados demograficos, genéticos, sociais, dentre outros, que
possam fornecer um melhor cuidado ao paciente.

OBJETIVO

Tragar um perfil sociodemografico e identificar as principais
caracteristicas clinicas de pessoas com Sindrome de Angelman
no Brasil.

METODOLOGIA

Estudo observacional, transversal, realizado em parceria com a
Associagdo Angelman Brasil (CEP n° 6.649.974). Entrevistas
remotas (mai-mar 24/25) com os cuidadores primarios foram
agendadas e os dados coletados por questionario préprio
contendo quatro secdes: 1) perfil do respondente e familia; 2)
caracteristicas clinicas da pessoa com SA; 3) sinais e sintomas
e 4) avaliacdo do consumo alimentar. Os dados foram inseridos
na plataforma RedCap. ReBEC: RBR-399jydc

Tabela 1. Ocorréncias clinicas e desenvolvimento
global da pessoa com Sindrome de Angelman (n = 45)

RESULTADOS E DISCUSSAO

Das 45 familias, maioria méaes (93,3%), residentes no Sudeste,
renda superior a R$10000,00 (57,8%) e contavam com plano de
saude suplementar (91,1%). Os individuos com SA foram
categorizados de acordo com o gendtipo delecao (D) (66,7%) e
nédo-delecdo (ND) (UDP, mutacao, imprinting). A idade média ao
diagnéstico no grupo ND foi superior em relagdo ao grupo D (9,5
vs 6,4 anos), havendo maior uso de servigos privados de
diagnéstico (93,3 vs 63,3%). Em relagdo a alimentacao, foi
relatado o ndo consumo de leite e derivados por 22,2% das
familias, com trés diagnosticados para APLV, sendo 70% no
grupo ND (70,0%). A SA ainda apresenta diagnéstico tardio e
para alguns gendtipos dependente de servicos privados. Os
dados indicam haver diferengas clinicas entre os gendtipos, em
especial relacionada ao desenvolvimento de habilidades
motoras e de vida diaria, e controle da epilepsia.
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Fig 1. Distribuicao regional dos participantes (n=45)

Tabela 2. Epilepsia e medicamentos usados pela
pessoa com Sindrome de Angelman (n = 45)

Hospitalizagéao (%) 62,2 60 66,7
Pneumonia (%) 3383 61,1 26,7
Refluxo (%)

Quando menor 62,2 66,7 53,3
Atual 6,7 10,0 0,0

Uso de fraldas (%)

Diurno e noturno 73,3 86,7 46,7
Noturno apenas 20,0 13,3 33,3
N&o faz uso d/n 6,7 0 20,0
Desfralde diurno 53 7,5 5,1

(média, anos)

Caminha com

autonomia 53,3 43,3 73,3
Sim (%)

Idade que caminhou 3,6 3,9 3,1

(média, anos)

CONCLUSAO

A SA ainda apresenta diagndstico tardio e para alguns

Crises (Sim, %) 82,2 86,6 73,3
Idade de inicio (média, 2,94 2,5 3.1

anos)

Medicacgao para

epilepsia (Sim, %) 80,0 86,7 66,7
Uma medicagdo 50,0 38,5 80,0
Duas medicagbes 36,1 46,1 10,0
Trés ou mais 15,4 15,4 10,0
Medicamento para 24.4 23,3 26,7
comportamento (%)

Medicamento para 53,3 56,7 46,7
sono (%)

Disturbio do sono (%) 62,2 53,3 80,0
Acordar e ficar

acordado 50,0 62,5 33,3
Acordares frequentes 39,3 31,3 50,0
Dificuldade de ingressar 21,4 31,3 8,3

no sono
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gendtipos, dependente de servigos privados. Os dados indicam
diferencas clinicas entre os gendtipos, em especial relacionada
ao desenvolvimento de habilidades motoras, de vida diaria, e
controle da epilepsia. O estudo apresenta um primeiro perfil dos
individuos com SA sendo fundamental a ampliacado da amostra

e das regides do Brasil.
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