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Introducao e Objectivos

O Sindrome de Angelman (SA) é uma doenca neurogenética rara. Caracteriza-se por atraso grave ndo regressivo do
desenvolvimento psicomotor com énfase na linguagem, epilepsia e um perfil comportamental tipico pautado pela
natureza afetiva e riso facil. O estudo dos mecanismos genéticos e moleculares envolvidos tem determinado um
conhecimento clinico mais abrangente, com necessidade premente de divulgacdo. Este trabalho propde-se a
caracterizagdo de uma amostra de doentes com SA, almejando a contribuicdo cientifica relativa a uma doenca rara.

Metodologia

Estudo retrospetivo descritivo dos doentes com diagndstico de SA acompanhados num hospital de nivel IlI.

Resultados

Sdo 7 os doentes com SA, todos resultantes de dele¢des no alelo cromossémico 15g11e13 materno, com idades entre os
5 e 16 anos; 6 do sexo masculino; 3 com hipopigmentacdo. A idade média de aparecimento de alteracdes do
neurodesenvolvimento foi de 7 meses, e a idade média ao diagndstico de 21 meses. Em todos documentou-se epilepsia
com padrdes eletroencefalograficos tipicos, controlada com pelo menos 2 anti-epilépticos, excetuando 2 casos
refratarios. A natureza afetiva, com hiperexcitabilidade e sorriso facil foi transversal a toda amostra. Nenhum apresenta
linguagem verbal inteligivel. Dos 5 doentes que apresentam marcha, 4 fazem-no sem apoio, apesar de trémulo marcado.
Todos beneficiam de apoios na area da reabilitacdo fisica, linguagem e terapia ocupacional, com nog¢do parental de
impacto no desempenho motor e relacional.

Conclusdes

Os resultados sdo consistentes com a literatura, exceto a predominancia do sexo masculino. Consideramos fulcral
promover a divulgacdo casuistica que permita o reconhecimento de eventuais correlacdes genotipicas e outros fatores
com implicacdo progndstica ou terapéutica.
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