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Introdugao: A amiotrofia muscular espinhal (AME) € uma doencga progressiva, que geralmente
€ causada por delegdo em homozigose no éxon 7 do SMN1, sendo sua gravidade relacionada
ao numero de copias de SMN2. Devido a alta homologia entre SMN1/SMN2, a técnica de MLPA
(Multiplex Ligation-dependent Probe Amplification) € considerada padrao-ouro para o diagnostico
de AME e diferenciagdo do numero de copias de ambos os genes. Metodologia: Para investigar
3536 pacientes com suspeita clinica de AME, foi utilizado o kit MRC Holland — PO60-SMA que
permite determinar o numero de copias de SMN1/SMN2 e possui também sondas de referéncia,
uma das quais localizada em OCAZ2, cuja delegdo pode estar associada as sindromes de Prader-
Willi/Angelman (PWS/AS), que cursam com hipotonia no lactente. Objetivo: Investigar se a
delecdo da sonda de OCAZ2 do kit MRC Holland — PO60-SMA pode sugerir PWS/AS. Resultados:
Foram identificados 35 individuos com dele¢cdo em heterozigose da sonda de OCA2, todos com
menos de 2 anos de idade e resultado normal para SMN1/SMNZ2. Em 32 pacientes foi possivel
comunicar de forma privada ao médico solicitante a possibilidade de PWS/AS. Em todos os 11
casos que conseguimos novo contato com o médico obtivemos a confirmagao do diagndstico de
PWS/AS. Conclusao: Entre os pacientes com suspeita clinica de AME, 1% podem ter o
diagnodstico de PWS/AS. Delegbes e/ou duplicagdes nas sondas de referéncia dos kits de MLPA
devem ser analisadas com atencdo, pois podem trazer informagdes relevantes para orientar a
investigacdo molecular complementar.
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