GUIA BASICO DA
SINDROME DE PRADER-WILLI
PARA MEDICOS E DEMAIS
PROFISSIONAIS DA SAUDE
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O QUE E A SINDROME DE PRADER-WILLI?

A Sindrome de Prader-Willi (SPW) tem origem em

um disturbio genético, nao hereditério, resultante da
auséncia ou ndo expressao de genes no cromossomo 15.
Ocorre em 1:15 mil a 1:30 mil nascimentos vivos, em
ambos os sexos e em todas as etnias. E uma sindrome
grave, complexa e que, até 0 momento, nao tem cura.

A SPW ¢ caracterizada, principalmente, por:
® Hipotonia

B Hipogonadismo

W Hiperfagia

B Comprometimento cognitivo

B Transtornos comportamentais

B Obesidade potencialmente fatal.

A principal preocupac¢ao médica é a obesidade morbi-
da. Mas, por meio de diagndstico e interven¢ao precoces,

muitos individuos conseguem manter um peso saudavel.

CAUSA E DIAGNOSTICO DA SPW
A SPW ocorre, principalmente, a partir de trés erros
genéticos. Aproximadamente 70% dos casos apresentam
uma dele¢ao no cromossomo 15 paterno. Cerca de 25%
tém dissomia uniparental materna: dois cromossomos
15 maternos e nenhum cromossomo 15 paterno. E 2% a
5% tém um erro no processo de “imprinting”, que deixa
a contribui¢do paterna nao funcional; esses defeitos de
imprinting podem, raramente, ser herdados.
Diagnéstico Individuos que possuem certo nimero
de caracteristicas clinicas da sindrome devem ser enca-
minhados para avaliacdo genética. A andlise de metila-
¢ao do DNA confirma o diagndstico de SPW. Outras
técnicas de analise do DNA e de FISH podem identificar
a causa genética especifica e os possiveis riscos de recor-
réncia na mesma familia.
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CARACTERISTICAS EM POTENCIAL Todo recém-
-nascido com hipotonia global sem causa conhecida deve
ser submetido a exame para SPW. As caracteristicas a
seguir aumentam as suspeitas para o diagnostico de SPW.

v Movimentos fetais diminuidos, bebé letérgico, com
choro fraco

v Dificuldade de succ¢ao e pouco ganho de peso nos
primeiros meses de vida

v Ganho de peso rdpido ou excessivo entre 1 e 6 anos
de idade; obesidade central se ndo houver intervenc¢do

v Tragos faciais distintivos — dolicocéfalo em bebés, dia-
metro bifrontal diminuido, olhos amendoados, boca
pequena, com labio superior fino e cantos curvados
para baixo

v Hipogonadismo — hipoplasia genital, incluindo testi-
culos que ndo desceram e pénis pequeno; puberdade
tardia, com menstrua¢do escassa ou inexistente

v Atraso no desenvolvimento global antes dos 6 anos
de idade; deficiéncia cognitiva de leve a moderada ou
problemas de aprendizagem em criancas mais velhas

v Hiperfagia; interesse e/ou obsessao por comida

v Possiveis acessos de raiva, comportamento obsessi-
vo-compulsivo, opositor, rigido, possessivo, teimoso,
mas também amavel e afetuoso

v Distidrbios do sono, principalmente sonoléncia diur-
na e apneia do sono

v Estatura baixa para a heranga genética se nao for
tratado com hormonio do crescimento

v Hipopigmentagao — pele e cabelo mais claros que os
pais, principalmente nos casos de dele¢ao

v Maos e/ou pés pequenos. Borda ulnar reta

v Osteoporose — pode ocorrer cedo e causar fraturas;
recomenda-se exame de densitometria dssea

v Diabetes mellitus do tipo 2 — secundario a obesidade;
responde bem a perda de peso; necessaria a avaliacao
periddica de pacientes obesos
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v Problemas nos dentes — podem incluir hipoplasia do
esmalte, saliva espessa, bruxismo

v Problemas de articulagdo dos sons da fala e apraxia de
fala na infancia

v Estrabismo — esotropia é comum; necessdria inter-
veneao precoce, possivelmente cirurgia

v Escoliose — pode ocorrer precocemente; cifose tam-
bém é comum em adolescentes e adultos.

ALERTAS MEDICOS COM RISCO DE VIDA

Reacgdes a anestesia e a medicamentos: Reagoes
incomuns a dosagens padrao de remédios e agentes
anestésicos podem ocorrer por conta de diferencas
metabolicas e da obesidade na SPW. O paciente pode ter
uma via respiratoria estreita. Muito cuidado ao medicar
com substancias que possam causar sedagdo: respostas
exageradas ou prolongadas foram observadas. Varios
genes para as subunidades do receptor GABA estao
localizados na regiao cromossdémica da SPW e, portanto,
estdo ausentes em pacientes com delecao. Isso pode al-
terar a resposta a agentes sedativos agonistas do receptor
GABA (propofol, benzodiazepinicos).

Alto limiar de dor: A auséncia de sinais tipicos de dor
¢ comum e pode mascarar infec¢ao ou lesdo. O indivi-
duo com SPW pode ter dificuldade de localizar a dor ou
ndo reclamar de dor até que a infec¢do ja esteja grave.
Qualquer mudanga subita na saide ou no comporta-
mento da pessoa com SPW deve ser investigada.

Problemas respiratérios: O risco de dificuldades res-
piratérias pode ser maior em quem tem SPW. Obesidade,
hipotonia, masculos peitorais fracos e apneia do sono
estdo entre os possiveis complicadores. O exame de po-
lissonografia para verificar apneia central e/ou obstrutiva
do sono e hipoventilagao deve ser realizado.
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Auséncia de vomito: O reflexo do vomito raramente
acontece. Ele pode ser sinal de doenca potencialmente
fatal. Eméticos talvez sejam ineficazes e doses repetidas
podem causar intoxica¢do. A auséncia de vomito é im-
portante por causa da hiperfagia e da possivel ingestao
de alimentos crus, estragados ou de outros itens nao
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saudaveis que possam ser ingeridos.

Variagdes na temperatura do corpo: Hiper- e
hipotermia idiopaticas foram relatadas. Pode ocorrer
hipertermia na presenca de doengas comuns e em pro-
cedimentos que exigem anestesia. Pode nao haver febre
apesar da presenca de infec¢ao grave.

Doenga gastrica severa: Distensio ou inchaco abdo-
minal, dor e vomito podem ser sinais de inflamagao gs-
trica ou necrose potencialmente fatais. Em vez de uma
dor localizada, pode haver uma sensagdo generalizada de
mal-estar. Tomografia computadorizada do abdomen e/
ou endoscopia podem ser fundamentais para determi-
nar a necessidade de cirurgia de emergéncia.

Insuficiéncia adrenal secunddria: Estudos sugerem
aumento na incidéncia de insuficiéncia adrenal secun-
déria em individuos com SPW. Podem ser indicadas
medi¢des do nivel de cortisol na presenca de doenga
moderada a grave e suplementacao de cortisol.

Lesdes na pele e hematomas: “Cutucar” a pele é co-
mum, o que acaba causando feridas abertas. Em algumas
situagoes, o “cutucar” da pele ou do reto pode ser grave.
Individuos com SPW também tendem a ter hematomas.
A aparéncia de tais ferimentos e manchas roxas pode
levar erroneamente a suspeita de maus-tratos.

Hiperfagia: O apetite insacidvel pode levar ao ganho de
peso muito rapido e ocorrer até em dietas pouco caldri-
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cas. Individuos com SPW precisam ser supervisionados
o tempo todo onde a comida estiver disponivel. O rigido
controle da alimentac¢do é fundamental. Intoxicagao com
dgua ja ocorreu quando do uso de medicacio com efeito
antidiurético, como por ingestao excessiva de liquidos.
Problemas relacionados com a obesidade incluem hipo-
ventilacao, hipertensao arterial, insuficiéncia do ventriculo
direito, edema gravitacional, trombose venosa profunda,

embolia pulmonar, tlcera de estase e celulite.

QUALIDADE DE VIDA Para alcancar o seu potencial
méximo, o bebé ou a crianga com SPW precisa, ideal-
mente, do acompanhamento de médicos com experién-
cia na sindrome (pediatra, endocrinologista, neurolo-
gista, ortopedista etc.) e de uma equipe multidisciplinar,
que inclua fonoterapeuta, nutricionista, fisioterapeuta,
terapeuta ocupacional, psic6logo. Se houver o controle
rigoroso do peso, a expectativa de vida pode ser normal.
A necessidade constante de restri¢ao alimentar e de lidar
com os problemas de comportamento pode ser muito
estressante para a familia. Cirurgias baridtricas nao
atuam na falta de saciedade ocasionada pela sindrome,
nao sendo, portanto, uma indicagao na SPW. Estudos
revelam a melhora no crescimento linear, na massa mus-
cular, na for¢a motora e no controle respiratério com o
uso do Hormonio do Crescimento (GH) na SPW.

Associagao Brasileira da Sindrome de Prader-Willi
Avenida Presidente Wilson, 231, Sala 1.401
Centro - Rio de Janeiro - RJ - CEP: 20.030-021
E-mail: info@spwhbrasil.com.br
www.spwbrasil.com.br

A Associacdo Brasileira da Sindrome de Prader-Willi - SPW
Brasil foi fundada em 2016 como uma organizagao sem fins lu-
crativos. Somos uma associacao de familias e profissionais que,
juntos, trabalha para conscientizar e informar a sociedade sobre
a sindrome, oferecer apoio a pais e cuidadores, divulgar pesqui-
sas e descobertas médicas e lutar por uma melhor qualidade de
vida de quem tem a SPW. Se vocé achou Uteis as informacdes
deste material, nos ajude doando qualquer quantia pelo site.
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