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Introdução: A amiotrofia muscular espinhal (AME) é uma doença progressiva, que geralmente 
é causada por deleção em homozigose no éxon 7 do SMN1, sendo sua gravidade relacionada 
ao número de cópias de SMN2. Devido a alta homologia entre SMN1/SMN2, a técnica de MLPA 
(Multiplex Ligation-dependent Probe Amplification) é considerada padrão-ouro para o diagnóstico 
de AME e diferenciação do número de cópias de ambos os genes. Metodologia: Para investigar 
3536 pacientes com suspeita clínica de AME, foi utilizado o kit MRC Holland – P060-SMA que 
permite determinar o número de cópias de SMN1/SMN2 e possui também sondas de referência, 
uma das quais localizada em OCA2, cuja deleção pode estar associada as síndromes de Prader-
Willi/Angelman (PWS/AS), que cursam com hipotonia no lactente. Objetivo: Investigar se a 
deleção da sonda de OCA2 do kit MRC Holland – P060-SMA pode sugerir PWS/AS. Resultados: 
Foram identificados 35 indivíduos com deleção em heterozigose da sonda de OCA2, todos com 
menos de 2 anos de idade e resultado normal para SMN1/SMN2. Em 32 pacientes foi possível 
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 confirmação do diagnóstico de 
PWS/AS. Conclusão: Entre os pacientes com suspeita clínica de AME, 1% podem ter o 
diagnóstico de PWS/AS. Deleções e/ou duplicações nas sondas de referência dos kits de MLPA 
devem ser analisadas com atenção, pois podem trazer informações relevantes para orientar a 
investigação molecular complementar.  
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