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OBJETIVO
Desarrollar una tecnica basados en metodos moleculares, Metilaci6n Espedfica PCR para compro-
bar el diagn6stico clfnico de pacienres afecrados par los sfndromes de Prader-Willi y Angelman.

MATERIALES Y METODOS

En este trabajo ocho pacienres sospechosos de ser afectados par el sfndrome de Prader-Willi
y dos pacientes con sospecha para el sfndrome de Angelman, fueron evaluados clfnicamente
para su posterior analisis molecular mediante la tecnica ME-PCR en la cual, el ADN de estes
paciente se sometio al traramiento con bisulfito de sodio, para asf reconocer cambios inade-
cuados en los modelos de metilaci6n presentes en la region cromosomica 15q 11-q13 ex6n 1
del gen SNRPN involucrada en estos sfndromes. Teniendo en cuenta que, el bisulfito de sodio
es una sal, e! ADN fue purificado mediante el Kit DNA Clean-Up System (Promega) y para su
amplificaci6n se emplearon primers especrficos que reconocen las he bras de ADN modificadas
y no modificadas par el tratamiento con bisulfite de sodio.

RESULTADOS

De los echo pacientes sospechosos del sfndrome de Prader-Willi, cuatro reunieron un puntaje
total entre 11-13 que se haJia dentro del rango requerido para ser clmicamente Prader-Willi,
segun Holm et al., 1993, a diferencia de los cuatro restantes que presentaron solo algunos
hallazgos dtnicos, los dos pacientes sospechosos del sfndrome de Angelman reunieron los
punrajes requeridos segun los crirerios reportados por Williams (1995). En el diagn6stico
molecular se pudo comprobar que los pacientes Prader-Willi trpicos fueron positives por
ME-PCR mostrando ausencia de amplificaci6n del alelo paterno no rnetilado de 100pb a di-
ferencia de los cuatro resrantes donde amplificaron tanto el alelo mate-no metilado de 174pb
y el paterno de 100 pb.
En el caso de los dos pacientes Angelman, uno de ellos mostr6 un producto de amplificaci6n
de 1OOpb can ausencia del alelo materno.

CONCLUSIONES

Se confirmc el diagn6stico clinico mediante ME-PCR de los diez pacientes estudiados los
cuaJes, cuatro fueron positivos para Prader-Willi y uno para el sfndrome de Angelman




