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Síndrome de Prader Willi 

Introducción 

El síndrome de Prader-Willi es un trastorno genético raro y complejo que afecta los 

sistemas metabólico, endocrino y neurológico. El síndrome se manifiesta con 

hipotonía grave y dificultades para alimentarse durante los primeros años de vida, 

lo que lleva a retrasos globales en el desarrollo. Los pacientes con síndrome de 

Prader-Willi a menudo presentan desafíos conductuales e intelectuales. El síndrome 

se caracteriza por rasgos faciales reconocibles, estrabismo (ojos bizcos) y 

anomalías musculoesqueléticas. El diagnóstico, la evaluación y el tratamiento 

involucran un equipo clínico interprofesional para abordar los aspectos 

multifacéticos del síndrome de Prader-Willi y mejorar la atención al paciente. 

El síndrome de Prader-Willi es una enfermedad genética rara y compleja que afecta 

los sistemas metabólico, endocrino y neurológico. Destaca como la manifestación 

sindrómica predominante de la obesidad. Los pacientes con síndrome de Prader-

Willi presentan dificultades conductuales, de desarrollo e intelectuales 

caracterizadas por hipotonía grave y dificultades para alimentarse en los primeros 

años de vida. El retraso global del desarrollo, la hiperfagia y la aparición de obesidad 

se manifiestan alrededor de los 3 años. Las personas con síndrome de Prader-Willi 

muestran rasgos faciales distintivos, estrabismo y anomalías musculoesqueléticas. 

Muchos pacientes con síndrome de Prader-Willi tienen baja estatura debido a la 

deficiencia de la hormona del crecimiento (GHD). Además, enfrentan disfunción 

hipotalámica, lo que contribuye a varias endocrinopatías, incluido el hipogonadismo, 

el hipotiroidismo, la insuficiencia suprarrenal central y la reducción de la densidad 

mineral ósea. El seguimiento continuo por parte de un endocrinólogo es crucial para 

estos pacientes a lo largo de su vida.



Síndrome de 
Prader-Willi 

Definición

Es un trastorno 
genético

Poco frecuente 
que provoca

Varios problemas 
físicos, mentales y 

conductuales

Característica 
importante

Sensación 
constante de 

hambre

Suele comenzar a 
los 2 años de 

edad 
aproximadamente

Epidemiología

Se caracteriza por:

Una incidencia de 
1 caso por cada 
10.000 a 30.000 

nacidos vivos

Una prevalencia 
de 1 caso por 
cada 10.000 a 

50.000 habitantes

Afecta a hombres 
y mujeres por 

igual

Así como a todas 
las razas y etnias

Falta de expresión 
de los genes

Origen paterno de 
la región 

cromosómica 
15q11-q13

Etiología

Disminución de la 
fuerza muscular

Bajos niveles de 
hormonas 
sexuales

Sensación 
constante de 

hambre

Hipotonía 
neonatal grave

Rasgos faciales 
característicos

Manos y pies muy 
pequeños

Dificultades de 
articulación

Trastornos 
cognitivos y del 

comportamiento

Cuadro clínico

Infancia

Aumento de peso 
rápido

Retraso en el 
desarrollo motor 

y muscular

Ojos 
almendrados

Cabeza estrecha 
en las sienes

Manos y pies 
pequeños

Llanto débil

Incapacidad para 
amamantarse

Órganos genitales 
pequeños

Adultez

Problemas de 
conducta, como 

enojo, testarudez, 
manipulación o 

berrinches

Trastornos del 
sueño

Apnea del sueño 
o interrupciones 

del ciclo de sueño

Mala articulación 
de palabras

Trastornos de 
salud mental

Trastornos del 
espectro autista 

(TEA)

Complicaciones

Poca masa 
muscular

Requieren menos 
calorías que el 

promedio

Físicamente 
inactivas

Diabetes de tipo 2

Presión arterial 
alta

Colesterol alto y 
enfermedades 

cardíacas

Apnea del sueño

Riesgo mayor de 
sufrir una 

enfermedad 
hepática

Tener cálculos 
biliares

Diagnóstico

Examen de sangre 
y pruebas 
genéticas

Prueba de 
metilación del 

ADN

Técnica más 
efectiva

Diagnosticar el 
síndrome con una 

certeza de más 
del 99%.

En los recién 
nacidos

Diagnóstico se 
basa en síntomas 

físicos

Dificultad para 
alimentarse o 

succionar

Cuerpo flácido

Tratamiento

Hormona del 
crecimiento

Puede ayudar

Aumentar la 
estatura

Masa corporal 
magra y la 
movilidad

Mejorar el 
desarrollo 
cognitivo

Niños tratados

Antes del primer 
año de vida

Control de la 
alimentación

Es importante 
controlar

Ingesta de 
alimentos

Evitar el 
sobrepeso

De la obesidad

Terapia 
conductual

Puede ayudar

Problemas

Rasgarse la piel

Comportamientos 
compulsivos

Terapias 
especializadas

La fisioterapia

Ayudar a mejorar 
la fuerza

Habilidades de 
movimiento

La logopedia

Ayudar a mejorar

Habilidades 
verbales

La terapia 
ocupacional

Ayudar a 
aprender

Habilidades 
cotidianas

Medicamentos

Los inhibidores 
específicos

Recaptación de 
serotonina

Pueden ayudar

Controlar la 
hiperfagia y la 
compulsión.

Hormonas 
sexuales

En la pubertad

Pueden corregir

Bajos niveles

Hormonas 
sexuales

Reemplazo de 
hormonas



Conclusión 

El síndrome de Prader-Willi es un trastorno genético complejo que resulta de un 

defecto en el cromosoma 15. Los profesionales de la salud deben sospechar este 

diagnóstico cuando un bebé muestra hipotonía significativa, dificultad para 

alimentarse y aumento de peso lento, seguido de hiperfagia que resulta en obesidad 

severa. Tras el diagnóstico, es fundamental incorporar un equipo interprofesional, 

que incluya consultas con genetistas, endocrinólogos y médicos del desarrollo, para 

monitorear la progresión de los síntomas del paciente y prevenir y tratar las 

complicaciones. Los padres deben recibir asesoramiento genético para estimar el 

riesgo de recurrencia en futuros embarazos. 

Un farmacéutico clínico certificado por la junta ayuda con la dosificación de la 

medicación de reemplazo hormonal cuando está indicado. El personal de 

enfermería supervisa y documenta la respuesta del paciente al tratamiento en cada 

visita, registrando el crecimiento y los resultados de laboratorio para permitir que el 

equipo clínico modifique el régimen según sea necesario. Las enfermeras apoyan a 

las familias y coordinan la atención de las personas con síndrome de Prader-Willi 

con necesidades nutricionales, conductuales y educativas especializadas. Una 

enfermera de salud mental es un miembro valioso del equipo interprofesional, que 

ayuda a las personas afectadas y a sus cuidadores.  

Los psiquiatras y las enfermeras psiquiátricas practicantes prescriben 

medicamentos para los trastornos del estado de ánimo y las psicosis. Las 

enfermeras visitantes realizan visitas domiciliarias y ayudan a las familias con 

técnicas prácticas para controlar las conductas de búsqueda de alimentos de forma 

segura. Los pacientes con problemas ortopédicos se benefician de la fisioterapia y 

la terapia ocupacional, lo que les permite realizar actividades de la vida diaria. Este 

enfoque de equipo interprofesional es necesario para optimizar los resultados 

clínicos, reducir la morbilidad y mejorar la calidad de vida y la longevidad de los 

pacientes con síndrome de Prader-Willi. 
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