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[ Definicion ]

.

! El sindrome de Prader

Willi es una enfermedad
geneética multisistémica y
compleja con

. discapacidad intelectual )

( )

Pérdida o
inactivacion de genes
paternos en la region

q11-q13 del
cromosoma 15

[Epidemiologia]

Su incidencia es de
1:15.000 a 1:25.000
recién nacidos

Etiologia

Afeccion causada por un
error en uno 0 mas genes

Faltan los genes paternos
en el cromosoma 15

El nifio heredd dos
copias del cromosoma
15 de la madre y ningun
cromosoma 15 del padre

Hay algun error o defecto
en los genes paternos del
cromosoma 15
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Nacimiento a
los 2 anos

Hipotonia con antecedente

Hipotonia y

succion débil

e

Defecto de
impronta

YO 2
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(2-5%)

Traslocaciones
(<1%)

2-6 anos

de succion débil, retraso
global del desarrollo, talla
baja y/o retraso del
crecimiento con aumento
ponderal

Sindrome de
Prader Willi

Cuadro clinico

6-12 anos

Hipotonia con
antecedente de succion
débil, retraso global del
desarrollo, hiperfagia,

obsesion por la comida y
obesidad

Testa chata

Olhos
amendoados

Labio superior
chato

13 anos hasta la
vida adulta

Deterioro cognitivo, hiperfagia,
obsesion por la comida y obesidad,
hipogonadismo hipogonadotropico,
alteraciones del comportamiento
caracteristicas como rabietas y
conductas obsesivo compulsivas

Ponte estreita

Estrabismo

Cantos para
baixo

1

[ Complicaciones ]

[Diabetes tipo 2y obesidad]

[Insuficiencia cardiaca derecha J

[Problemas éseos]

[Tejidos ﬂojos]

[Poca fuerza muscular]

]

[ Diasgnostico ]

Aquellas personas que
presenten un cierto
numero de sintomas

clinicos, deberan
someterse a un estudio

genético.

La afirmacion del
diagnostico de SPW,
vienen dado por el

analisis de

identificacion del ADN

[Dificultad en la alimentacién]
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Se hace a través de un
analisis de sangre que
puede identificar
anomalias en los
cromosomas

]

[ Tratamiento ]

[

Hormona de
crecimiento, la
estimulacion precoz y
las pautas de
alimentacion y

ejercicio

{ )

El tratamiento con GH
a largo plazo ha
demostrado aportar
beneficios y ser una

terapia segura

|

La dosis recomendada es de 0,035

mg/kg/dia

|

En el caso de obesidad debera

ajustarse por la superficie
corporal (1 mg/mz2/dia)

En caso de nifos
menores a 2 anos
iniciamos con dosis mas
bajas y aumentamos a
dosis completa en 3-6
meses

A

Antes del inicio del
tratamiento debe hacerse
una valoracion clinica
minuciosa, una analitica
completa, una edad dsea
y una PSG ademas de una
valoracion por el
otorrinolaringologo




