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APOIAM ESTA INICIATIVA:



DIA INTERNACIONAL DA SÍNDROME DE ANGELMAN

Data eleita democraticamente em 2012

Dia 15:      a síndrome de Angelman está associada à uma
ausência ou perda de função no alelo materno do gene
UBE3A, que está localizado no cromossomo 15

Fevereiro  é o mês de conscientização sobre doenças raras

Atualmente o Dia Internacional da Síndrome de Angelman
é apoiado por mais de 60 organizações dedicadas à esta
condição, com 4 objetivos:

Aumentar a conscientização;

Promover pesquisas e recursos educativos;

Mobilizar as pessoas para ação; e 

Lembrar das pessoas com Angelman que, infelizmente, já
não estão mais entre nós.



www.sindromedeangelman.org

ABAIXO-ASSINADO EM APOIO À OFICIALIZAÇÃO
DO DIA NACIONAL DA SÍNDROME DE ANGELMAN

+ DE 1.300 ASSINATURAS



MANAUS/AM FORTALEZA/CE CAMPINAS/SP

SÃO PAULO/SP

PORTO VELHO/RO

BRASÍLIA/DF

RECIFE/PE FLORIANÓPOLIS/SC BALNEÁRIO CAMBORIÚ/SC

VITÓRIA/ES CURITIBA/PRSANTOS/SP

2025: 
+ DE 50 PONTOS ILUMINADOS
+ 25 CIDADES
5 REGIÕES DO BRASIL



PARTICIPAÇÃO DAS FAMÍLIAS ANGELMAN

www.sindromedeangelman.org



RESPONDENTES

129 respondentes

Benefício de Prestação
Continuada - BPC/LOAS

5 regiões do Brasil

Pessoas que vivem com
SA entre 2 - 35 anos

Usuários do
Sistema Único de Saúde e
Sistema Suplementar de Saúde

35% A situação geral  de vulnerabilidade socioeconômica das
famílias Angelman no Brasil certamente é maior que a
porcentagem presente nesta amostra.
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129 RESPONDENTES: SÍNDROME DE ANGELMAN
SINTOMAS E COMORBIDADES:

72,1%  deleção

7,8%  não lembrava

9,3%  mutação 

4,7%  defeito no centro
           de imprinting

5,4%  dissomia uniparental

0,8%  mosaico

GENÓTIPOS:

quadros clínicos mais severos

Atraso do desenvolvimento
neuropsicomotor
Crises epilépticas
Hipotonia 
Ataxia (dificuldade de
coordenação motora)
Deficiência intelectual
Apraxia da fala (ausência 

      ou limitação da fala)
Disfagia (dificuldade de
sucção e deglutição)
Dificuldade para caminhar
(marcha com pernas
afastadas/braços elevados)

Problemas de
processamento sensorial
Problemas gastrointestinais
Microcefalia 
Ansiedade
Hiperatividade
Curto tempo de atenção
Sorrisos frequentes
Distúrbio do sono
Hipopigmentação
Estrabismo
Deficiência visual cortical
Escoliose 
Hipersensibilidade ao calor



SÍNDROME DE ANGELMAN: IMPACTO E
DIFICULDADES COTIDIANAS

DIFICULDADES NAS HABILIDADES 

      MOTORAS GROSSAS E FINAS

DISTÚRBIO DO SONO

PROBLEMAS NEUROLÓGICOS

PROBLEMAS GASTROINTESTINAIS

PROBLEMAS DE VISÃO

QUESTÕES DE COMPORTAMENTO
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SÍNDROME DE ANGELMAN: IMPACTO E
DIFICULDADES COTIDIANAS

COMUNICAÇÃO: Ausência de fala ou fala verbal

mínima. Pouco uso de gestos. Dificuldades em

comunicar necessidades básicas.

ATIVIDADES DA VIDA DIÁRIA

PENSAMENTO E COGNIÇÃO: Dificuldades com

atenção, em manter o engajamento, com a memória,

em aplicar habilidades aprendidas em novas situações.

DIFICULDADES MAIS CITADAS PELOS FAMILIARES:



PESQUISA PRÉ-CLÍNICA E CLÍNICA PARA
SÍNDROME DE ANGELMAN

PRÉ-CLÍNICA HABILITAÇÃO P/
INVESTIGAÇÃO
DE MEDICAMENTO
EXPERIMENTAL 
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COMPOSTO

ESTUDO CLÍNICO

ION582
GTX-102

ALOGABAT

NNZ-2591

RUGONERSEN

Terapia gênica com
Vírus Adenoassociado

(substituir a cópia materna ausente)

Terapia gênica com Células
Tronco Hematopoéicas+Lentivírus

(substituir a cópia materna ausente)

Oligonucleotídeos Antisenso
(ativar a cópia paterna silenciada)

Short-hairpin RNA/micro-RNA
(ativar a cópia paterna silenciada)

Alvos a Jusante
(alívio de sintomas decorrentes da

disfunção no gene UBE3A)

Fatores de Transcrição Artificiais
Zinc Fingers

(ativar a cópia paterna silenciada)

Edição genética CRISPR
(ativar a cópia paterna silenciada)

Terapia de Reposição Enzimática

Molécula pequena
(ativar a cópia paterna silenciada)

FONTE: FOUNDATION FOR ANGELMAN
SYNDROME THERAPEUTICS (FAST).

COURAGEAS

TMXBIO

MVX220

ENCODED ETX201



TERAPIAS



TERAPIAS FREQUENTADAS ATUALMENTE

1 ou 2x por mês 1x por semana 2x por semana 3x por semananão frequenta



Principais causas de morte:

1.  doença respiratória 

2. acidentes 

3. crises epilépticas

4. morte súbita e inesperada

durante o sono ou em epilepsia

CAUSAS COMUNS DE MORTALIDADE EM ANGELMAN

“a pneumonia na SA pode estar ligada à

aspiração silenciosa, o que destaca a necessidade de

uma maior conscientização sobre dificuldades de

deglutição e riscos de engasgo. Essas informações

podem orientar intervenções precoces e estratégias

de prevenção, apoiando, assim, as pessoas com SA a

viverem vidas mais saudáveis” (GOMES et al., 2025).



TERAPIAS FREQUENTADAS ATUALMENTE

1 ou 2x por mês 1x por semana 2x por semana 3x por semananão frequenta



28 Serviços de Referência ou

Serviços de Atenção Especializada

para Deficiência Intelectual pelo SUS:

1 Norte

9 Nordeste

4 Região Centro-Oeste

9 Região Sudeste

5 Região Sul

DEFICIÊNCIA INTELECTUALEIXO I  - DOENÇA DE ORIGEM GENÉTICAPOLÍTICA NACIONAL DE DOENÇAS RARAS

SÍNDROME DE ANGELMAN NA CLASSIFICAÇÃO
DA POLÍTICA NACIONAL DE DOENÇAS RARAS



FREQUÊNCIA INSUFICIENTE:

1, 2, 3, 4 consultas ou mais

em 12 meses

FREQUÊNCIA SUFICIENTE:

2, 3, 4 consultas ou mais

em 12 meses

SUFICIENTE

69%

PERCEPÇÃO - FREQUÊNCIA:

INSUFICIENTE
27,10%

DIFICULDADES COM ACOMPANHAMENTO COM
NEUROLOGISTA/NEUROPEDIATRA



SUFICIENTE
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N/A NÃO SABE

25,6%

41,4% - Não teve encaminhamento médico

20,7% - EEG solicitado não foi realizado 

34,5% - 1 EEG em 12 meses

3,4% - 2 EEGs em 12 meses

* Problema principalmente

   para a faixa adulta 

ELETROENCEFALOGRAMA: PERCEPÇÃO DA
FREQUÊNCIA NOS ÚLTIMOS 12 MESES

15,2% - Não teve encaminhamento médico

6,1% - EEG solicitado não foi realizado 

48,5% - 1 EEG em 12 meses

18,2% - 2 EEGs em 12 meses

9,1% - 3 EEGs em 12 meses

3% - 4 EEGs  ou mais em 12 meses

55,2% - Não teve encaminhamento médico

34,5% - EEG solicitado não foi realizado 

13,8% - 1 EEG em 12 meses

6,9% - 2 EEGs em 12 meses

3,4% - 3 EEGs em 12 meses



DURAÇÃO DO ELETROENCEFALOGRAMA
REALIZADO NOS ÚLTIMOS 12 MESES

20-30 minutos 

2h

24 h13,9%

12 h
11,4%

60,8%

6 h
8,9%

22
,8%



MEDICAMENTOS



Já utilizou mas não utiliza atualmente                Utiliza atualmente

inicia ou agrava
crises epilépticas
na SA

DIFICULDADES COM MEDICAMENTOS

grave desabastecimento

alto custo

distúrbio do sono 

controle de crises epilépticas
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inicia ou agrava
crises epilépticas
na SA

controle de crises epilépticas

DIFICULDADES COM MEDICAMENTOS

grave desabastecimento

Já utilizou mas não utiliza atualmente                Utiliza atualmente

alto custo

distúrbio do sono 



DIAGNÓSTICO INCORRETO: SÍNDROME DE WEST

“Relatamos o caso de uma menina de oito meses de idade,

apresentando hipotonia grave, mioclonias, espasmos suspeitos e um

eletroencefalograma com características semelhantes à

hipsarritmia. Ela foi inicialmente tratada com vigabatrina, o que

resultou em piora dos abalos mioclônicos. A hibridização

fluorescente in situ revelou uma deleção cromossômica na região

15q11-13. Discutimos o caso e o diagnóstico diferencial com outras

condições, incluindo a síndrome de West” (DARTEYRE et al., 2011).

“A partir de nossas experiências preliminares com quatro crianças

com síndrome de Angelman tratadas com vigabatrina, concluímos

que esse medicamento pode induzir e aumentar as crises epilépticas

em pacientes com síndrome de Angelman” (KUENZLE et al., 2005).



DIAGNÓSTICO INCORRETO: SÍNDROME DE WEST

“Vários relatos de espasmos infantis estão associados a achados

de hipsarritmia no EEG. No entanto, pode haver uma classificação

incorreta devido à presença de pseudo-hipsarritmia e episódios de

mioclonias ou crises atônicas, que podem ser epilépticas ou não

epilépticas. Isso é particularmente relevante, pois os

anticonvulsivantes de primeira linha para espasmos infantis, como

a vigabatrina, podem piorar as crises mioclônicas e/ou de ausência,

resultando em uma deterioração clínica geral” (SAMANTA, 2020).

“O reconhecimento do padrão de hipsarritmia na síndrome de

Angelman contribui para um manejo adequado. O diagnóstico

incorreto como síndrome de West e o tratamento com vigabatrina

podem piorar os sintomas, especialmente as crises epilépticas”

(KASINATHAN et al., 2019).



Protocolo Clínico e Diretrizes Terapêuticas
PCDT da Epilepsia

“A vigabatrina é eficaz para tratamento da síndrome de West
(espasmos epilépticos, EEG com hipsarritmia e retardo do
desenvolvimento neuropsicomotor.”

O PDCT NÃO CITA A CONTRAINDICAÇÃO

DA VIGABATRINA PARA CASOS DE

SÍNDROME DE ANGELMAN



ENSINO
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ENSINO: TIPO DE ESCOLA FREQUENTADA EM 2024
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A ESCOLA OFERECEU MATERIAL ADAPTADO
PARA APRENDIZAGEM EM 2024?

ENSINO: ADAPTAÇÃO PARA APRENDIZAGEM

EVENTUALMENTE  24,8% 
SE
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NÃO FREQUENTOU ESCOLA  32,6%

NÃO SABE4,6%

N
U

N
CA 18,6%

APENAS 19,4%
RESPONDEU QUE A ESCOLA
OFERECEU MATERIAL ADAPTADO
PARA APRENDIZAGEM
DE FORMA CONSISTENTE
AO LONGO DO ANO LETIVO.



“A escola deseja incluir, mas não tem profissionais efetivamente capacitados nem os capacita,

e não oferece tutor especializado (a não ser custeado pela família).”

“Falta de profissionais e material didático específico. Com isso teve o tempo reduzido na

escola.”

“Ponto positivo: Sente-se pertencente na escola especializada. Dispõe de profissional para

auxiliar na alimentação e higiene. Ponto negativo: Apenas uma professora em sala de aula

para atender em média 8 alunos PCD, não dispondo de professora auxiliar ou profissional de

apoio em sala de aula.”

DIFICULDADES COTIDIANAS DECORRENTES DA
SÍNDROME DE ANGELMAN

PONTOS POSITIVOS E NEGATIVOS APONTADOS A RESPEITO DA ESCOLA:



OBRIGADA!

site: www.sindromedeangelman.org

email: angelmanaudiênciapublica@gmail.com


