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Laboratorio Alvaro realiza exame para detectar
Sindrome de Prader Willi e Sindrome de Angelman

A Sindrome de Prader-Willl & uma
doenca infrequente que ocorre em apro-
simadamente 1 para cada 10 mila 15 mil
pessoas. Nesta sindrome, uma parte do
cerebro gue controla a fome ndo funciona
adequadamente e os pacientes apresen-
tam fame constante. Alem da dificuldade
de controle alimentar, outras caracteris-
ticas também sdo observadas como, por
exemnplo, a diminuicdo de ténus muscular

e diminuigdo de rendimento escolar. Qu- |3

e i "
tras caracteristicas tambem devem ser ;-;ff
observadas para confirmar esta sindre- |& 1

dos da mae nao estao funcienando
adequadamente, acorre uma doenca
completamente diferente denominada
de Sindrome de Angallman,

Como & realizado o diagnostico?

Em ambas as condicies citadas
anterlgrmente (a Sindrame de Prader-
Willl e a Sindrome de Angeliman),
a suspeita diagnostica assim como
sua confirmacac somente podem ser
realizadas por medicos.

Existem consensos dos aspectos
clinicos, isto €, o que o profissional

me. Suas complicagbes sdo decorrentes
da obesidade grave e do hipogonadismo
(falta de harmbnios sexuais),

A Sindrome de Angellman tamb2m e uma doenca infre-
quente, que ocarre em aproximadamente 1 para cada 12 mil
a 20 mil pessoas. As criangas com a sindrome de Angellman
frequentemente apresentam retardo de desenvalvimento
mental, grave dificuldade de linguagem, frequente movimento
de balango do tronco e sorrisos. Alguns sinais clinicos j2 sao
observados desde os seis meses, entratantn, estas caracte-
risticas tarnam-se mais evidentes somente mais tarde.

Como estas sindromes ocorrem?

Mo processo de fecundacdo ha a unido de genes paternos
g maternos. Em condicbes normais, na regiao do cromaosso-
ma 15, alguns genas estdo Inativos na mae e ativos no pal.
Quando estes genes de origem paterna nio estio adequados
{ausentes ou inativos) ccorre a Sindrome de Prader-Willi.
Quando ocorre o inverso, onde partes dos genes deriva-

Avaliacao da ligagao de multiplas sondas
sensiveis a metilagio (MS-MLPA)

observa, que devem ser avaliados
pelo medico para sugerir a presenca
destas sindromes. Q exame labora-
tarial vai confirmar esta suspeita.

Qual a vantagem em confirmar o diagnostico? As carac-
teristicas clinicas associadas com a confirmacéo do exame
laboratorial s3o importantes para definir o diagndstico e iniciar
um tratamento mais adequado e especifico para melhorar g, em
alguns casos, aké reverter algumas condicdes destes pacientes.

Como é realizado o exame? E coletada uma pequena
amostra de sangue destes pacientes, semelhante aos exames
de sangue comumente realizados, Esta amostra sera enviada
ao laboraténo de biclogia melecular onde os procedimentos sao
realizados, No laboratorio, sera avaliada a presenca, bem como
padréo de ativacdo, tambem denominado de "metilacio’, das
areas envolvidas com estas sindromes.
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