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Introdução... 1 
 
.... à Síndrome de Angelman (SA)  
A síndrome de Angelman é um transtorno neurodesenvolvimental que ocorre em 1 em cada 20-40.000 nascimentos. Ela é caracterizada por 
sérias dificuldades de aprendizado, ataxia, transtorno convulsivo com um Eletroencefalograma (EEG) característico, feições faciais dismórficas 
sutis e por uma disposição alegre e sociável. A maioria das crianças apresenta um atraso nos marcos de desenvolvimento e tem um crescimento 
tardio da circunferência craniana durante o primeiro ano de vida. Na maioria dos casos, não há o desenvolvimento da fala. Pacientes com SA 
têm um fenótipo comportamental característico, com movimentos espasmódicos, risadas frequentes e algumas vezes inadequadas, paixão pela 
água e dificuldades de sono. As feições faciais são sutis e incluem uma boca grande e sorridente, queixo saliente e olhos profundos.  A síndrome 
é causada por uma gama de anormalidades genéticas que envolvem a região cromossômica 15q11-13, que está sujeita ao imprinting genômico. 
Estas anormalidades incluem deleção materna, dissomia uniparental paterna, defeitos de imprinting e mutações pontuais ou pequenas deleções 
no gene UBE3A, que está nesta região (ver Apêndice: Mecanismos Genéticos em SA, p. 24, para mais informações). 
 

... ao Projeto de Desenvolvimento de Orientações para a Síndrome de Angelman  
As orientações foram desenvolvidas utilizando-se uma metodologia sólida baseada na metodologia utilizada pela Rede Intercolegiada 
Escocesa de Orientações (SIGN). O método foi adaptado para se adequar a condições raras onde a base de evidências é limitada e onde o 
consenso dos especialistas desempenha um papel importante. Os membros do grupo de desenvolvimento das orientações estão listados na 
página 25. 

 

... às Orientações para a Gestão Clínica da Síndrome de Angelman  
Quais são os objetivos das orientações?  
As orientações têm o objetivo de fornecer recomendações claras e, sempre que possível, baseadas em evidências para a gestão dos 
pacientes com Síndrome de Angelman. 
A quem são destinadas?  
Como a SA é uma condição rara, é improvável que muitos dos profissionais de saúde normalmente responsáveis por gerir e coordenar o cuidado 
das pessoas com esta condição tenham tido muita experiência anterior com esta síndrome. Como a SA é um transtorno multissistêmico, pessoas 
com SA podem precisar de vários testes diagnósticos e de triagem, avaliações, encaminhamentos e intervenções multidisciplinares em diferentes 
fases de suas vidas. Estas orientações apresentam estas necessidades de maneira clara de modo que sejam de fácil acesso a qualquer pessoa 
envolvida no cuidado de um indivíduo com SA. Embora muitas das informações sejam relevantes para todos com SA, utilizamos principalmente 
as informações relevantes para o público europeu. Embora estas orientações tenham sido preparadas principalmente para profissionais, elas 
também são do interesse dos pais de crianças com Síndrome de Angelman. Se você estiver lendo estas orientações como um pai/mãe, 
enfatizamos que seu filho(a) pode não ser afetado por todas as complicações aqui mencionadas, uma vez que cada criança é um indivíduo. 
Recomendamos que você discuta qualquer terminologia ou informação que possa ser do seu interesse com o médico do seu filho(a).  
Como estão organizadas?  
As primeiras páginas contêm informações sobre o diagnóstico da Síndrome de Angelman. A partir daí, as orientações foram organizadas em 
seções de acordo com os diferentes sistemas do corpo. Em cada sistema, diferentes faixas etárias são consideradas quando relevante. 
Referências importantes são apresentadas no final da página quando informações mais aprofundadas forem necessárias. No final do documento 
de orientações, listamos recursos úteis. 

 
 
 
 



 

 

Diagnóstico Clínico da Síndrome de Angelman 2 
 
Fazer um diagnóstico clínico da Síndrome de Angelman pode ser difícil porque os sinais e sintomas evoluem com a idade e se sobrepõem aos 
de outros transtornos. Critérios clínicos de consenso foram desenvolvidos para ajudar na realização do diagnóstico clínico. A seguir, é 
apresentado um resumo destes critérios. É importante notar que, embora os critérios de diagnóstico possam ser utilizados como um guia, 
pode haver pacientes que não atendam a estes critérios. O atendimento dos critérios clínicos para SA não é evidência absoluta de 
diagnóstico e uma vez que tenha sido feito um diagnóstico clínico de SA, o mesmo deve ser confirmado por um teste genético (ver página 5). 
 
 
Critérios Consensuais de Diagnóstico para a Síndrome de Angelman (Williams et al 2006) 
 
Características Clínicas Consistentes (observadas em 100%)  
Sério atraso no desenvolvimento 
Transtorno de Movimento (ataxia/tremores) ` 
Comportamento único (risos frequentes, excitabilidade, hipermotricidade), 
Fala prejudicada (poucas palavras ou nenhuma fala) 
 
Características frequentes (observadas em 80%)  
Crescimento da cabeça prejudicado com microcefalia/circunferência 
encefálica desproporcional  
Convulsões (aparecimento normalmente com <3 anos) 
EEG característico (não associado às convulsões) 
 
Características associadas (20-80%)  
Occipício plano (parte posterior da cabeça plana) com sulco occipital  
Língua protusa 
Projeção da língua 
Transtorno de sucção e deglutição precárias 
Dificuldades de alimentação na infância/hipotonia do tronco  
Queixo protuberante 
Salivação, mastigação excessiva, hábito de colocar objetos na boca  
Boca larga, dentes espaçados  
Estrabismo  
Hipopigmentação 
Reflexos profundos aumentados dos tendões 
Posição dos braços flexionados para cima ao andar  
Marcha com base alargada com os pés pronados (chatos) ou posição vagal 
Sensibilidade aumentada ao calor 
Padrão de sono anormal 
Fascinação pela água  
Comportamentos anormais relacionados com os alimentos (ingestão de itens 
não alimentares/aumento aparente do apetite/orientação comportamental 
aumentada em direção ao alimento)  
Obesidade 
Escoliose 
Constipação 

 
Diagnósticos Diferenciais Importantes de SA e Síndrome 
de Rett;  
Diferencial importante em meninas. 
Histórico de regressão  
Movimentos de escrita com a mão  
Hiperventilação  
Síndrome de Mowat-Wilson 
Associada com agenésia de corpo caloso  
Doença de Hirschsprung ou constipação 
Defeito congênito do coração  
Lóbulos da orelha levantados  
Síndrome de Pitt Hopkins 
Feições faciais grosseiras, lábios salientes  
Agenésia do corpo caloso  
Hiperventilação a partir da infância média  
Síndrome ATRX 
Considerar em meninos 
Transtorno relacionado ao X  
Hipotonia grave na infância   
Anormalidades genitais  
Anteversão das narinas, lábio superior protruso 
Transtorno relacionado com X associado ao gene SLC9A6 
“Síndrome de Angelman relacionada ao X”  
Distonia 
Ritmo rápido de EEG 
Deficiência de MTHFR 
Homocisteína de urina aumentada 
Constituição delgada, movimentos estereotipados 
Anormalidades cromossômicas 
Grito do gato/microdeleções - considerar análise de microarranjo  
Mutação de CDKL5  
Aparecimento precoce de convulsão fenótipo de Rett 
Convulsões antes dos 6 meses, estereotipias das mãos 



 

 

Investigação Genética da Síndrome de Angelman 3 
 
Um diagnóstico clínico de SA deve ser confirmado por investigação genética. Isto é especialmente importante se os pais estiverem considerando ter 
outros filhos, uma vez que a avaliação precisa do risco de recorrência depende do mecanismo genético subjacente envolvido. 
A SA aparece devido a uma gama de anormalidades genéticas que interferem com a expressão normal do gene UBE3A na região 15q11-13. A maioria 
(75%) tem uma deleção de 15q11-13, 2-3% tem uma dissomia uniparental paterna do cromossomo 15, 3-5% tem um imprinting defeituoso da cópia 
materna de 15q11-13 e 5-10% tem uma mutação pontual ou pequena deleção do gene UBE3A. Embora haja diferenças clínicas sutis entre estes 
grupos, com o grupo de deleção apresentando mais características típicas e o grupo da DUP sendo o grupo com mais habilidades, de modo geral há 
muita sobreposição entre os grupos, todos eles tendo características clínicas típicas. No entanto, existe um grupo de pacientes que são um mosaico 
para um defeito de imprinting do 15q11-13 e estes indivíduos podem apresentar características atenuadas e, frequentemente, apresentar mais fala. 
* Ver Apêndice: Mecanismos Genéticos em SA, p. 24 para mais informações. 
A estratégia sugerida para o teste genético de SA é apresentada a seguir. Naqueles indivíduos onde são identificadas as deleções, também é 
importante excluir um rearranjo do cromossomo 15 na mãe, uma vez que isso teria um alto risco de recorrência em gravidezes futuras.  
Quando é feito um diagnóstico de SA, os pais devem ser encaminhados para sua clínica genética local para uma discussão mais aprofundada, uma vez 
que pode haver implicações para gravidezes futuras e para outros familiares. 

 



 

 Recomendações para a Gestão da Síndrome de Angelman 4 
- Alimentação & Dieta - 

 
 

 
Dificuldades de alimentação: observadas na maioria das 
crianças.  Sucção ineficiente e amamentação podem ser 
problemáticas. 

 

  
Monitorar o ganho de peso com cuidado. 
Buscar equipe especializada para aconselhamento e treinamento em 
alimentação. 
 

 Refluxo gastroesofágico 
 

 Dar uma medicação antirrefluxo, p.ex. Gaviscon, Ranitidina, para o 
paciente em posição ereta. 
Em casos graves, pode ser necessária cirurgia (fundoplicação). 

 
Constipação: normalmente causada por insuficiente 

ingestão de fluídos. 
 

 Estimular a ingestão de fluídos. 
A gelatina é uma alternativa, geralmente uma fonte mais aceitável de 
fluído. 

 
Dieta 

 

 Estimular hábitos alimentares saudáveis desde muito cedo (incluindo 
gostos e texturas variadas). 
Tomar cuidado para que as crianças não mastiguem/engulam produtos 
tóxicos, corrosivos ou outros itens perigosos. 
 

   

 
   Obesidade: normalmente causada por apetite excessivo. 
 

  
Checar peso e o IMC (Índice de Massa Corporal) anualmente. 
Envolver nutricionista se houver sobrepeso. 
Estimular um programa de exercícios regulares apropriados para a idade. 

   Refluxo gastroesofágico 
 

 Normalmente volta e é problemático em indivíduos SA mais velhos. 
Suspeitar se uma pessoa SA se tornar inexplicavelmente angustiada, 
parecer indisposta ou se o comportamento se deteriorar. 

Tratar com medicação antirrefluxo. 

   

   
 
 
 
 

Primeira Idade e Infância 

Adolescência e Vida Adulta 
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- Desenvolvimento - 

 
 

 
Atraso geral de desenvolvimento 
 
 

  
Deve ser coordenado um programa de intervenção inicial, ativo e individualizado. 
Use escalas apropriadas para avaliar o desenvolvimento - as escalas de Bayley são as 
melhores. 

Habilidades motoras grosseiras 
 

 Procure uma avaliação fisioterápica para aconselhamento sobre equilíbrio, postura e 
controle de contraturas. 
Procure um ortopedista se necessário para pés chatos, apoio para o tornozelo. 
Considerar a toxina botulínica ou cirurgia para grupos de músculos com tônus 
aumentado/deformidades músculo-esqueletais. 

Habilidades motoras finas  Avaliação por terapeuta ocupacional (TO). 

Educação 
 

 Garantir que os pontos fortes e fracos sejam totalmente avaliados e que seja identificado 
o apoio apropriado, incluindo consideração sobre matrícula na escola mais adequada. 

Comunicação  Intervenção precoce por fonoaudiólogo (ver página 12.) 

   

Habilidades de autoajuda  Sistemas padrão de treinamento de uso do sanitário têm sido considerados bem 
sucedidos em crianças com dificuldades de aprendizado. Continência diurna pode ser 
conseguida em mais de 50% das crianças SA, mas em menos de 20% à noite. 

   

 
Transição do pediatra para médico de adultos 
 

  
Contato com equipe de transição multidisciplinar (exigência da legislação do Reino Unido 
dos 9 aos 14 anos ). 

   

 
Habilidades motoras grosseiras 
 

  
Avaliação fisioterápica regular com atenção à postura e à prevenção de contraturas. 
Programa de exercícios regulares. 

Comunicação  Fazer terapia com fonoaudiólogo já que a concentração aumenta com a idade, com 
potencial para desenvolvimento de habilidades de linguagem. 

Comportamento  Concentrar no desenvolvimento de habilidades funcionais para ajudar no dia a dia. 
Encaminhar para avaliação de Terapeuta Ocupacional (TO). 
Estimular a independência com noites fora de casa, mudar para acomodação alternativa 
quando estiver pronto(a). 

   
 

 

Infância 

Adolescência  

Vida Adulta 
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- Convulsões e Sistema Nervoso Central – 

As convulsões acontecem em aproximadamente 90% dos pacientes e aparece normalmente no segundo ano de vida. 

 
 

Ausências atípicas 
Convulsões de ausência atípicas são caracterizadas como períodos em que o paciente fica com o olhar parado, fixo, nos quais ele não é, ou é apenas minimamente, responsivo. 
Os olhos podem piscar ou os lábios podem ter leves movimentos espasmódicos.  
Pode ser difícil distinguir entre uma convulsão de ausência atípica e o comportamento usual do indivíduo. 

Mioclonias 
Convulsões mioclônicas são breves movimentos espasmódicos de um músculo ou grupo de músculos, por exemplo, a face ou as mãos. 
Os estremecimentos são causados por contrações musculares repentinas ou, mais raramente, por breves lapsos de concentração. 
As mioclonias podem ser uma manifestação de epilepsia, mas também podem ser devidas a outras causas e podem não exigir tratamento. 

Estado epiléptico não convulsivo (EENC) 
Enquanto que o estado epiléptico convulsivo está relacionado a uma convulsão extremamente prolongada e óbvia (normalmente tônica-clônica) e seja uma ameaça à vida, o EENC 
causa atividade epiléptica mais sutil e o indivíduo pode parecer não ser 'a mesma pessoa', com prejuízo à cognição e ao comportamento. Isto pode se manifestar como regressão 
temporária que, embora reversível, pode interferir com o aprendizado e com a qualidade de vida. 

* O diagnóstico pode ser facilitado com vídeos de curta duração dos episódios. 

 

* A terapia deve ser balanceada entre qualidade de vida e efeitos colaterais. 

 
Seguir regimes de tratamento padrão para epilepsia 
generalizada.         

  
O valproato e os benzodiazepínicos são normalmente usados e frequentemente efetivos. 
A lamotrigina, levetiracetam e topiramato também podem ser efetivos. 
Alguns medicamentos (carbamazepina, oxcarbazepina, vigabatrina) foram associados à 
piora das convulsões em alguns casos, mas não são absolutamente contraindicados se 
outros medicamentos não funcionarem. 

Tratamentos específicos:                          Mioclonia cortical 
                                                 Ausências atípicas 
                                                                                              EENC 
                                                                     Epilepsia refratária 
                                                                   Outros tratamentos 

 O piracetam é um tratamento recomendado. 

A etossuximida se mostrou efetiva em um pequeno estudo. 

A leviteracetam & benzodiazepinas foram ambas utilizadas. 

Esteroides foram utilizados com sucesso em um pequeno estudo. 

Realização de dieta cetogênica & estimulação do nervo vago  

 
Descontinuação do tratamento 

 Reavaliar a medicação a cada consulta. 
Considerar descontinuação do tratamento após 2 anos sem convulsões - decisão 
conjunta dos pais & neurologista. 

   

Tipos de Convulsões – os seguintes são típicos de SA: 

Tratamento 
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- Sono – 

Distúrbios do sono são comuns na Síndrome de Angelman. Vários estudos mencionam que crianças com SA têm uma necessidade reduzida de sono. Embora muitas crianças não mostrem 
os sinais usuais de privação de sono que são observados nos adultos, podem, por outro lado, se tornar mais ativas e demonstrar comportamento mais desafiador. Em um estudo com 
uma criança com SA com um número muito pequeno de horas diárias de sono, o aumento do número de horas de sono teve um impacto positivo nos níveis de atividade e no 
comportamento, e na manutenção do tempo de sono. A melhora do sono também é um benefício significativo para os pais e para outros familiares. 

 
 

 
Melhorar a Higiene do Sono 

  
Garantir uma correta temperatura no quarto e quantidade adequada de roupa 
de cama. 
Evitar cafeína. 
Evitar atividades estimulantes antes de deitar - sem TV no quarto. 
Manter a mesma hora de dormir e de levantar, todos os dias. 
Use cortinas blackout. 

Sono Agitado 
 

 Sono agitado é comum em crianças com SA. É causado por vários fatores. 
A gestão é principalmente comportamental, embora deva ser avaliado o uso de 
medicamentos. 
Checar as causas médicas: Dor, por exemplo, nos dentes, ouvidos ou 
constipação. 
Refluxo gastroesofágico. 
Apneia obstrutiva do sono - mais comum em SA. 
 

Rotina na hora de dormir: é a base da gestão do sono.  Estimular os pais a manter um diário do sono. 
Conceber um programa comportamental individualizado. 
Fazer uma visita à residência para avaliar as circunstâncias particulares pode ser 
útil. 

Melatonina: os níveis de linha base em SA costumam ser 
normais, mas o tratamento melhora a secreção endógena e 
beneficia muitos (mas não todos) os pacientes.   

 Use medicamento receitado, não preparo caseiro, e garanta acompanhamento 
adequado pelo médico. 
Comece com dose baixa 0,5-2mg, aumente até 10mg se necessário - foi sugerido 
que crianças pequenas precisam de doses maiores em relação ao seu peso 
corporal. 
Os efeitos colaterais são normalmente mínimos, mas deve-se observar 
quaisquer mudanças, por exemplo, frequência de convulsões (pode melhorar 
com a melatonina). 

Outros Hipnóticos 
 

 Use os benzodiazepínicos apenas em tratamentos curtos por causa do risco de 
dependência e da impossibilidade dos indivíduos SA comunicarem os efeitos 
colaterais. 

   

 
 

Todas as idades Todas as Idades 
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- Visão e Audição – 

A maioria das crianças com Síndrome de Angelman tem visão e audição normais, mas como qualquer outra criança com problemas de aprendizado elas devem ser 
regularmente avaliadas. Os problemas abaixo podem ser observados com maior frequência na Síndrome de Angelman. 

 
 

 
Triagem geral 

 

  
Na pré-escola e em consultas médicas de checagem conforme o protocolo local 
com limite mínimo para checagens adicionais se houver qualquer motivo para 
preocupação. 

 Estrabismo  
 

 Comum em crianças pequenas, especialmente se apresentarem 
hipopigmentação.  Se houver suspeita, procurar oftalmologista - pode requerer 
correção cirúrgica. 

Hipopigmentação da retina/Albinismo óculo-cutâneo: 
principalmente em indivíduos com deleções de 15q11-13 
que podem ter sinais de albinismo óculo-cutâneo Tipo II 
devido à deleção de uma cópia do gene AOC Tipo II mais 
mutação em outro alelo. 

 

 Procurar transiluminação da íris (com luz artificial, antes da dilatação da pupila). 
Dilatar pupilas para examinar o fundo do olho - avaliar a hipopigmentação 
(particularmente a mácula). 
Se houver suspeita de AOC, testes de potencial visual evocado são úteis – 
verificar sinais eletrodiagnósticos de decussação aberrante no quiasma ótico 
que afeta a visão binocular e a acuidade visual. 

  Ceratocone: curvatura aumentada da córnea.  Pode estar associado a dano visual.  
Foi relatado em alguns pacientes mais velhos.  
Pode resultar de esfregação frequente dos olhos que deve ser 
desestimulada. 
Ceratocone grave pode necessitar de transplante de córnea. 

   

 
Otite média 
 

  
Ocorre com maior frequência em crianças pequenas, muito provavelmente 
devido à drenagem alterada do ouvido médio por causa do ângulo do tubo de 
Eustáquio. 
Examinar os ouvidos se houver ansiedade ou febre sem explicação e tratar 
apropriadamente. 

   

   

 

Audição 

Visão 
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- Comportamento – 

 
Uma das características diagnósticas principais da Síndrome de Angelman é um padrão característico de comportamento com risadas facilmente provocadas, "exuberância", desordem de 
movimentos com ataxia e a marcha com base alargada, pernas rígidas e braços levantados. Os comportamentos problemáticos abaixo podem, no entanto, ser encontrados. A chave para 
a gestão do comportamento é a CONSISTÊNCIA e o envolvimento de todos em casa, na escola, nas atividades de repouso e de lazer. 

 
 

 
Hábito de colocar objetos na boca e mastigação 

  
Tente uma abordagem comportamental usando a distração. 
Proteção de dentes normalmente não ajuda no longo prazo. 

Hiperatividade/comportamento impulsivo: característicos 
da síndrome 

 Se grave, pode ser tratado com dose baixa de Risperidona ou com amitriptilina. 
*Nota - A Risperidona pode causar ganho de peso ou sedação 
(Psicoestimulantes como o metilfenidato não são normalmente usados porque 
são conhecidos por ter causado efeito colateral de letargia extrema em um 
paciente com SA.) 

Comportamento agressivo: por exemplo, puxar, agarrar, 
puxar o cabelo. Isto pode ser estressante para indivíduos 
com SA e deve-se conversar com pais/cuidadores sobre isso. 

 Comportamento difícil ou desafiador pode ser causado por descontentamento 
ou enfado e oferecer entretenimento/atividades pode ajudar. Isto pode 
acontecer quando uma criança não quer fazer alguma coisa, p. ex., sentar no 
assento do carro.  
Primeiro verifique se há dor ou desconforto, p. ex., dor de dente, dor de ouvido, 
refluxo, constipação. 
Analise o que leva ao comportamento e tente abordar a causa, p. ex., se usado 
como comunicação, sugerir a introdução de auxílio na comunicação. 
Procure ajuda especializada na modificação de comportamento. 
Explique aos pais porque ocorrem comportamentos problemáticos. 
Comportamento desafiador não deve ser reforçado ou premiado através de 
atenção (especialmente contato visual) por parte dos outros ou através da 
desistência. 

Fascinação pela água    Aconselhar supervisão perto da água porque já ocorreram afogamentos 
acidentais. 
É útil utilizar atividades com a água como reforço para o bom comportamento e 
como parte de programas educacionais. 

Causar ferimentos em si próprio  Se o indivíduo bater no próprio corpo, verificar se não está batendo no local 
onde há dor. 

Comportamento autista  Encaminhe para avaliação e abordagens/intervenção educacionais utilizadas no 
autismo. 

 

Todas as idades 
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- Fala e Comunicação – 

 

Uma das principais características da Síndrome de Angelman é a falta de desenvolvimento da fala. A compreensão verbal também é prejudicada, mas é melhor que a 
expressão pela fala. Existe uma habilidade limitada de fazer sons de fala e de variar o tom e a qualidade da voz. Apesar disto, algumas poucas crianças com SA não 
podem se comunicar de nenhum modo e a terapia fonoaudiológica é uma parte importante de sua gestão. As intervenções recomendadas são listadas abaixo. 
Indivíduos sem deleções parecem ter habilidades de comunicação um pouco melhores. 

 
 

 
Avaliação da fala e da linguagem 

  
Deve ser feita por um especialista em um estágio inicial para planejar uma 
intervenção efetiva. 

 Intervenções 
 

 Personalizada para cada criança individualmente. 
Tente diferentes abordagens, p. ex., sinais/PECS (Sistema de Comunicação 
com Troca de Imagens), já que crianças diferentes trabalharão melhor com 
modos diferentes de comunicação. 
Use o mesmo sistema em casa, na escola e em todas as outras redes. 
Concentre-se na comunicação que é funcional, isto é, para comunicar 
necessidades e expressar escolhas, ao invés de apenas nomear as coisas. 
Use Tecnologia da Informação (TI) para ajudar na comunicação: fazer um 
"dicionário de gestos" com fotos de gestos usados e significados e tirar fotos 
de atividades diárias e colocá-las em uma moldura digital podem ajudar na 
comunicação. 
Diários de vídeo também são úteis como método para compartilhar 
informações. 
Introduzir suportes de comunicação aumentativa, p. ex. Dynavox, cedo. 
 

   

 
Avaliação da fala e da linguagem 

  
A linguagem receptiva melhora com a idade, portanto a terapia 
fonoaudiológica e de linguagem deve continuar na vida adulta e ser 
parte do aprendizado de toda a vida de uma pessoa com SA. 

  Impacto no comportamento 
 

 Garantir que os adultos tenham alguns meios de comunicação não verbal 
é essencial para que eles possam iniciar, manter e terminar interações 
sociais. 
Ter meios efetivos de comunicação pode redizor comportamentos 
problemáticos. 

   

   

Infância 

Adolescência e Vida Adulta 
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- Dentição e Salivação – 

 

 
 

   

Salivação: causada pelo acúmulo de saliva na frente da 
boca aberta.  Comum em crianças pequenas. Pode diminuir 
com a idade, mas persistir em alguns. 
 

Tratamento 

 Os pais devem estimular o fechamento da boca seja falando ou fechando 
gentilmente a sua boca.  
Seja consistente. 

Anticolinérgicos: Use anticolinérgicos, p. ex., adesivos de escopolamina, 
glicopirrolato. 
Observe os efeitos colaterais, p. ex., constipação, secreções pulmonares 
espessas. 
Comece com os adesivos de escopolamina em pequenas doses, p. ex., um 
quarto ou metade de um adesivo e faça a titulação se necessária. 
Toxina botulínica: A injeção da toxina botulínica nas glândulas salivares pode 
reduzir o fluxo de saliva por até quatro meses. 
Cirurgia: Encaminhar para cirurgia se tratamentos comportamentais e médicos 
não obtiverem sucesso. 
As duas abordagens utilizadas são ligar os dutos salivares ou redirecioná-los. A 
última deixa mais saliva residual e é preferível. 

Hábito de colocar objetos na boca/Mastigação  Use uma abordagem comportamental com distração ao invés de proteção para 
os dentes (ver pág. 11). 
Observe se o hábito de colocar objetos na boca/mastigação estão sendo 
causados por estresse ou por enfado. 
Não permita que a criança coloque objetos pontudos ou tóxicos perto da boca. 

Cuidados com os Dentes  Os pais devem enfatizar a importância de uma boa higiene dental e 
supervisionar e ajudar em qualquer escovação de dentes feita pelo paciente. 
Uma escova de dentes curva (Curva Collis) pode ser eficiente. 
Visitas regulares ao dentista para prevenção. 
 
Tratamento dentário invasivo normalmente requer anestesia geral (ver pág. 14). 
Encaminhe para o dentista pediátrico. 
 
*HIGIENE DENTAL METICULOSA É IMPERATIVA QUANDO ESTIVER SENDO 
USADO QUALQUER TRATAMENTO QUE REDUZA A PRODUÇÃO DE SALIVA. 

 

Todas as idades 



 
 

 Recomendações para a Gestão da Síndrome de Angelman 12 
- Saúde Geral e Anestesia – 

 
 

Crescimento 
 

Monitore a altura e o peso anualmente e verifique o Índice de Massa Corporal 
(IMC). 

Sistema cardiorrespiratório  O comprometimento do sistema cardiorrespiratório pode ocorrer e deve ser 
considerado em indivíduos que desenvolvem escoliose severa.  
Raramente, explosões de risadas podem causar síncope. Se isto ocorrer, 
encaminhe para monitoramento de ECG por 24 horas. 
Evite medicamentos que aumentem o tônus vagal. 

Refluxo gastroesofágico: fique atento à DRGE em todas as 
idades, mas especialmente nos bebês. Nos adultos, 
desconfie se houver angústia sem explicação, relutância em 
comer, abatimento. 

 Tratar com medicação antirrefluxo. 

Imunização: sem contraindicação para imunizações normais 
na infância. 

 Os indivíduos com SA devem ser imunizados contra a gripe em épocas de maior 
transmissão. 

Controle da Temperatura: pode ser precário com tendência 
ao superaquecimento. 

 Evite superagasalhar e aumente os fluídos em climas quentes.  
Tratar a febre imediatamente com paracetamol, mas note que dar paracetamol 
profilaticamente com imunizações não é recomendado já que pode prejudicar a 
resposta imune. 

Hipopigmentação  Utilize protetor com alto fator de proteção solar. 

   

   

Anestesia: Há poucos relatos de problemas no SN com 
anestesia. 

 Encaminhe para avaliação pre-operatória rigorosa e garanta a escolha cuidadosa 
de agentes anestésicos. 
Monitorar a braquicardia peri-operatória (devido a alto tônus vagal). 
Garanta que o anestesista esteja ciente sobre o risco de refluxo e trate-o 
adequadamente. 
Toda a medicação usual deve ser tomada normalmente. 
Aumente a vigilância pós-operatória - risco de recuperação demorada se houver 
perda de massa muscular. 
A epilepsia não é uma contraindicação para a anestesia, mas podem ocorrer 
convulsões. 
Há relatos fantasiosos sobre grande limiar de dor em pacientes com SA. 

   

    

Saúde Geral 

Anestesia 
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- Escoliose e Esqueleto – 

 
   

Esqueleto  Estimule a mobilidade para evitar o desenvolvimento de contraturas. 
Contraturas graves podem precisar de tratamento cirúrgico. 
A toxina botulínica pode ser considerada para músculos tesos específicos, mas a 
administração pode ser difícil já que requer anestesia geral. 

Escoliose: ocorre em 20% das crianças e em mais de 50% 
dos adultos com SA. 

 Bom controle da postura desde cedo pode evitar ou aliviar a escoliose. 
Encaminhar para fisioterapeuta e para terapeuta ocupacional para 
aconselhamento sobre postura e modo de sentar de vez em quando, durante 
toda a vida adulta. 

Monitoramento  Monitorar a escoliose a cada consulta. 
Se usar cadeira de rodas, tire a criança para examinar a coluna vertebral. 
Se houver suspeita de escoliose, encaminhe para cirurgião de coluna vertebral. 
Monitore mais cuidadosamente durante o crescimento súbito na adolescência 
quando a escoliose pode avançar rapidamente. 
O comprometimento do sistema cardiorrespiratório pode ocorrer e deve ser 
considerado em indivíduos que desenvolvem escoliose grave (ver pág. 14). 

Radiologia  A escoliose deve ser confirmada e medida através de radiologia. 
Os raios-X devem ser tirados com a criança em posição correta para permitir a 
visualização adequada da coluna vertebral. 
Pode ser adequado tirar um raio-X durante a consulta ao ortopedista. 
Para escoliose leve, encaminhe para tratamento inicial com fisioterapeuta. 
Suporte para curvatura leve. Se o suporte não se ajustar, troque-o 
imediatamente. 

Tratamento  A cirurgia pode ser necessária para graus significativos de escoliose - curvas > 45 
graus devem precisar de tratamento cirúrgico. 
O momento certo da cirurgia deve ser discutido com o cirurgião. 

Densidade óssea: reduzida devido à imobilidade e ao 
tratamento prolongado com medicamento antiepilético. 

 Estimule a mobilidade. 
Garantir a ingestão adequada de vitamina D (400 UI/10 microgramas por dia em 
dieta ou suplementos se necessário). 
Se ocorrer uma fratura, encaminhe a um especialista com interesse no 
tratamento de transtornos metabólicos para investigação apropriada. A 
medição da densidade óssea usando técnicas padrão pode ser difícil nos 
indivíduos com incapacidade e especialmente naqueles com escoliose tratada. 
Mulheres que tomam Depo-Provera (ver pág. 16) devem ter a densidade óssea 
medida a cada dois anos. 

Todas as idades 
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- Puberdade e Saúde Sexual – 
Tanto meninos quanto meninas com a Síndrome de Angelman passam pela puberdade normalmente e desenvolvem características sexuais secundárias normais. 
Alguns relatos sugerem que a puberdade pode ser um pouco mais tarde do que o normal em alguns indivíduos. Todos os aspectos da saúde sexual e do 
desenvolvimento emocional de um adolescente devem ser considerados. As questões abaixo devem ser abordadas como parte dos cuidados transitórios que devem 
ser oferecidos a todos a partir dos 14 anos (DfES (2001) SEN Toolkit). 

 
 

Gestão da menstruação 
 

Deixe as meninas progredir normalmente durante a puberdade antes de 
considerar tratamento. 
Considere o uso de contraceptivo oral combinado (COC) ou Depo-Provera para 
suprimir/aliviar as menstruações. No Reino Unido, o COC é usado mais 
frequentemente. 
O uso de um destes métodos também oferece contracepção efetiva, o que 
influencia a decisão de tratar em alguns casos. 
Gestão cirúrgica como ablação endometrial ou histerectomia não é 
normalmente recomendada. 

Contraceptivo Oral Combinado  As contraindicações normais são aplicáveis. 
Não use se houver histórico de tromboembolismo ou em pacientes que são 
muito móveis. 
Normalmente utilizados continuamente por 10 semanas com uma pausa na 11a 
semana. 
Acompanhar com exame anual e check-ups médicos, p.ex., pressão sanguínea. 

Injeção de Depo-Provera  Também pode ser considerado, especialmente se o COC for contraindicado. 
Checar a densidade óssea antes do uso e a cada dois anos durante o 
tratamento. 

Saúde/atividade sexual  A masturbação é uma atividade normal em ambos os sexos e não deve ser 
impedida. 
Abordagens comportamentais podem ser usadas em adolescentes e adultos 
com SA e estimulá-los apenas a se masturbar em locais apropriados, p.ex. 
privadamente em seu próprio quarto. 
Adultos SA têm formado relacionamentos com os do sexo oposto, mas estes são 
normalmente platônicos e parece haver pouca libido. 
A contracepção deve ser usada se houver alguma possibilidade de relação e se 
as mulheres forem consideradas vulneráveis. 

Fertilidade: Tantos homens quanto mulheres com SA são 
férteis. Existe um risco significativo para a criança, se um dos 
pais tiver deleção ou mutação do UBE3A. 

 Questões sociais e éticas de se engravidar/tornar-se pai/mãe devem ser 
amplamente discutidas. 

 

Todas as idades 
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- Terapias Alternativas – 

 

Muitas famílias relatam que terapias alternativas para crianças e adultos com a Síndrome de Angelman têm tido um efeito positivo no bem-estar. A tabela abaixo 
apresenta apenas algumas terapias que os pais acharam benéficas.  
Deve-se notar que não há evidência científica forte que apoie o uso destas terapias em SA. 
 

Osteopatia craniana Uma técnica na qual os ossos do crânio são manipulados. Não há estudos científicos que provem os benefícios desta técnica 
em SA. Alguns pais relataram que ela reduz a hiperatividade e melhora o sono. 

Hipoterapia Terapia com o auxílio de um cavalo, utilizando os seus movimentos. Existem relatos que contam que a postura, tônus 
muscular, coordenação, equilíbrio, desenvolvimento sensório/motor, assim como as habilidades de fala e linguagem podem 
ser melhorados com hipoterapia. Não há estudos formais sobre a eficácia da hipoterapia em SA, mas existem algumas 
evidências científicas de que ela beneficia crianças com paralisia cerebral. 

Aromaterapia Muitas pessoas com SA gostam da experiência sensória do toque e do cheiro, e esta abordagem pode ajudar no 
relaxamento, cooperação e audição, entre outros benefícios. 

Reflexologia Reflexologia (massagem ou aplicação de pressão em partes específicas do pé que se acredita correspondem a outras partes 
do corpo) tem sido descrita como benéfica, uma abordagem não invasiva para pessoas com dificuldades de aprendizado. 

Hidroterapia Terapias que utilizam a água têm sido utilizadas com sucesso para tratar de aspectos da SA, devido à fascinação sentida pela 
água pelos indivíduos com SA. 

Musicoterapia A musicoterapia tem sido usada com pessoas com dificuldades de aprendizado para ajudá-las a expressar seus 
pensamentos e sentimentos e a comunicar-se com outras pessoas de maneira que haja algum significado. 

Bicicletas estáticas e 
triciclos 

Exercícios rotineiros podem ser muito benéficos. Em particular, muitas famílias com familiares com SA acham as bicicletas 
controladas por cuidadores muito úteis. 

Escovação Escovação do corpo – uma técnica que estimula as terminações nervosas – tem sido usada para aumentar os reflexos e 
melhorar o desempenho do SNC em pessoas com dificuldades de aprendizado. 
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Esta parte do documento foi suprimida por se tratar de instituições e órgãos existentes no Reino Unido para auxiliar os 

pacientes daquele país. 

 

 

 

 

 

 
Aconselhamento Genético 

O aconselhamento genético para avaliar os riscos dos filhos e de outros membros da família se baseia no conhecimento do mecanismo 

envolvido na causa da perda da expressão desta região genética a nível molecular. Os riscos de recorrência dos pais e dos membros mais 

distantes da família variam de um risco insignificante a um possível risco de 50%. 
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APÊNDICE: Mecanismos Genéticos na Síndrome de Angelman 
 

   

 

Deleção do cromossomo 15 herdado maternalmente = 75% 

 
- Teste de metilação anormal 
- FISH, MLPA, microarranjo 

 

Dissomia uniparental paterna = 2 – 3% 

 
- Teste de metilação anormal 
- Confirmado através da checagem da origem 

parental dos cromossomos 15 
 

 

Defeito de imprinting = 5% 
Cromossomo materno 15 se comporta como um 
cromossomo paterno 15 

- Teste de metilação anormal, mas sem 
DUP/deleção 

- Fazer novos estudos do centro de 
imprinting 

- Pode ser mosaico (mais leve) 

 

Mutação do gene UBE3A no Cromossomo Materno 15  
= 5 – 10% 

 
- Teste de metilação anormal 
- Confirmado através do sequenciamento do 

gene UBE3A 
 

 

MECANISMO GENÉTICO : DETECTADO POR : 
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