Sindrome associado ao SATB2

Outros nomes: Sindrome de Glass, delecdo/microdelecdo/mutacdao 2q33.1
PARA PROFISSIONAIS MEDICOS E CLINICOS

Carateristicas

« Disturbios significativos do desenvolvimento neurolégico em todos os individuos
afetados, os quais podem incluir: hipotonia infantil e dificuldades com a
alimentagdo, atraso global do desenvolvimento incluindo atraso grave na fala
(apraxia da fala, comumente auséncia de fala), atrasos motores grosseiros e finos
(dispraxia do desenvolvimento), atrasos cognitivos.

* Problemas comportamentais: tendéncias autistas, hiperatividade, perturbacdes do
sono, agressividade, frustracdo devido a falta de comunicacgao.

* Anomalias palatais: palato fendido, uvula bifida ou palato elevado em arco.

¢ Anomalias dentarias: incisivos superiores proeminentes, outras anomalias.
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Avaliacdes e tratamentos iniciais recomendados

Inicial: Sequéncia de SATB2 com analise de dele¢do/duplicagdo/variedade CGH.
Tratamento: Fornecer aconselhamento genético.

Inicial:

« Considerar a ressonédncia magnética do cérebro (MRI) e eletroencefalograma (EEG)
no inicio, se houver presenca de convulsdes.

« Avaliacao fisioterapéutica.

« Avaliagdo de terapia ocupacional.

« Considerar o encaminhamento para reabilitagdo.

Tratamento:

« Tratar convulsdes quando houver, encaminhamento para neurocirurgia se os
ventriculos se apresentarem alargados.

« Terapias fisicas e ocupacionais.

« Orteses ou auxiliares mecanicos.

Inicial: Avaliagdo do desenvolvimento, avaliagdo neuropsicoldgica.
Tratamento: Tratar problemas comportamentais, quando necessario.

Inicial: Avaliagdo da fala e da linguagem.

Tratamento:

« Terapia da fala e da linguagem intensiva, com sessdes frequentes e altamente
estruturadas tendo em vista a apraxia da fala.

« Dispositivos ampliativos e alternativos de comunicagédo.

Inicial: Avaliar palato fendido/submucosa do palato fendido.
Tratamento: Correcdo de palato fendido/submucosa do palato fendido.

Inicial: Avaliar a alimentacdo.
Tratamento: Tetinas/biberdes especiais para palato fendido, educacdo alimentar.

Inicial:

« Considerar a avaliacdo da mineralizagdo dssea (densidade 6ssea), a partir dos 5
anos ou mais cedo, quando indicado (fraturas).

« Considerar o encaminhamento para ortopedia.

Tratamento: Melhorar a mineralizagdo ossea de acordo com o necessario.

Inicial: Avaliacao dentaria.
Tratamento: Gestdo odontologica/ortodéntica, considerar encaminhamento para
centro especializado.

Inicial: Exame oftalmoldgico de base.
Tratamento: Corregdo de erros de refracdo/cirurgia para o estrabismo.
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Anomalias severas da fala e da linguagem
Anormalidades do palato
Anomalias dentarias

Problemas comportamentais com ou sem
anomalias 0sseas ou cerebrais

Aparecimento antes dos 2 anos de idade

Diagnéstico
Estabelecido num caso indice pela detecao
de um dos sintomas seguintes:
¢ variante patogénica SATBZ intragénica
heterozigotica.
¢ delecao heterozigotica nao recorrente
em 2g33.1 que inclui SATB2.
¢ delecdo intragénica ou duplicacao
de SATB2 detetavel por analise
cromossémica por microarray (ACM).
¢ translocacdo cromossdmica com
um ponto de interrupcao 2933.1 que
interrompe o SATB2.
As abordagens de testes genéticos
moleculares podem incluir uma
combinagao de ACM, um painel
multigénico, sequenciamento abrangente

do genoma e variedade de exomas.

Recursos

Para informacdes médicas e cientificas
adicionais, bem como para informacdes
referentes a registos, visite:
www.satb2gene.com.

Para mais informacdes a respeito da Fundacao
Genética SATB?2 visite: www.satb2gene.org.

Grupo fechado do Facebook para as familias
se contactarem, pesquise “SATB2 Syndrome
(2933.1)".

Recursos adicionais:
Sindrome Associado ao SATB2 -

GeneReviews®:
www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK458647

Historia natural da sindrome associada ao
SATB2:
www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/29436146
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Estas recomendagdes n&o sdo um substituto para aconselhamento pessoal médico. As familias devem consultar médicos qualificados para todas as avaliagdes e tratamentos A medida que novos casos
de sindrome associada ao SATB2 sao diagnosticados, o nosso conhecimento sobre a sindrome ird melhorar. Desse modo as informacdes incluidas neste documento sdo consideradas as melhores

informagdes disponiveis, aquando a esta publicagdo. V1 28-mar-2018




