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RESUMEN

El Sindrome de Prader Willi (SPW) es un defecto del na-
cimiento asociado a una anormalidad del cromosoma 15, que
puede ser delecidn, disomia uniparental u otra.

Ocurre en | de cada 15000 personas, en ambos sexos y en
cualquier raza.

Es una de las diez condiciones més comunes que se ven en
Genética Clinica y una de las causas de obesidad mis comiin,
Tiene dos etapas clinicas tipicas y muy diferentes. En su pri-
mera elapa se caracteriza por: bajo peso al nacer, hipotonia y
retraso del crecimiento. En la segunda etapa: los pacientes se
desarrollan muy bien hasta que aparece la compulsién por la
comida con un apetito voraz. También presentan retraso men-
tal, que no suele ser severo. Talla baja, manos y pies pequefios
& hipogenitalismo.

Se describen los casos de 6 pacientes de 3a 2m, 5a, 5a 6m,

Sallm, 102 9my 12a 2 m, todos con el diagnéstico clinico de

SPW. Tres del sexo masculine y tres del sexo femenino. Todos
los pacientes presentaron obesidad, retraso mental e
hipogenitalismo. Uno de los nifios presentd dafio neurolégico
atribuido a pardlisis cerebral y una de las nifias fallecié por
complicaciones respiratorias, frecuentes en el SPW,

Se resaltaen este trabajo la importancia de realizar un diag-
ndstico temprano, para que la evolucién del nifio sea la mejor
posible y con el menor nimero de complicaciones, ya que to-
dos los pacientes presentados fueron diagnosticados en forma
tardia y la evolucién de los mismos no es considerada buena,
asi como tampoco el manejo familiar,
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INTRODUCCION

El sindrome de Prader Willi (SPW) es considerado la
causa genética mds frecuente de obesidad, con una inci-
dencia de 1 en 15000 recién nacidos aproximadamente.
Ocurre tanto en varones como en mujeres y en todas las
razas. Fue descrito por primera vez por 3 médicos suizos:
Prader, Labhart y Willi en 1956 en Zurich. Recién en el
ano 1981 se maped la region genética afectada, que es el
brazo largo del cromosoma 15, de origen paterno.

SUMMARY

Prader Willi Syndrome (PWS) is a birth defect associated
with an anomaly on chromosome 15, which can be a deletion,
uniparental disomy, or other.

It occurs in | of every 15000 people, in both sexes and all
races.

It is one of the ten most frequently seen conditions in
clinical genetics and one of the most frequent causes of obesity.
It has two typical and very different clinical stages. In its first
stage it is characterized by low birth weight, hypotonia and
delayed growth. Inits second stage, patients develop very well
until the appearance of a compulsion for food and a voracious
appetite. Mental retardation, which may also appear, is not
usually severe. Low stature, small hands and feet and
hypogenitalism.

We describe 6 cases of patients aged 3 years 2 months, 5y,
Sy 6m, Sy 11m, 10y 9m and 12y 2m, all with the clinical diag-
nosis of PWS. Three were male and three female. All patients
were obese, mentally retarded and had hypogenitalism. One of
the children had neurological damage due to cerebral palsy,
and one of the girls died of respiratory complications, which
are frequent in PWS,

We highlight the importance of early diagnosis, to ensure
that patients evolve as well as possible, with the least number
of complications. All of our cases were diagnosed late, and
their evolution was not considered good, nor was the families’
munugcmcm.

Key words: Obesity, hypotonia, syndrome, Prader Willi.

El sindrome de Prader Willi es uno de los mejores
ejemplos de un nuevo patron de herencia que es la Im-
pronta Gendmica. En contraste con la herencia Mendeliana,
los genes improntados tienen expresion diferente depen-
diendo de que provengan de la madre o del padre.

En la region 15q11-q13 (region del SPW) hay genes
que solo se expresan si derivan del padre y otros que
solo se expresan si derivan de la madre. A eso se llama
Impronta Gendmica y el SPW se produce cuando se pier-
de la expresion de los genes derivados del padre, mien-
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tras que si se pierde la expresion de los mismos genes
derivados de la madre, se produce un sindrome totalmente
diferente que es el sindrome de Angelman.

Existen varios tipos genéticos del SPW. El 65-70%
de los casos se debe a una delecién 15q11-ql3. 25%
aproximadamente a Disomia Uniparental, que es la pre-
sencia de dos copias del cromosoma 15 de origen mater-
no, por tanto no hay copia paterna, menos del 1% a
translocaciones balanceadas y cerca de un 5% se produ-
ce por defectos de Impronta. En este altimo caso el pa-
dre puede ser portador silencioso y el riesgo de recurren-
cia ser del 50%. (1-3)

Caracteristicas Clinicas

Muchas de sus caracteristicas resultan de un
malfuncionamiento del hipotalamo. El hipotalamo ade-
mas de controlar el apetito, controla la liberacion de cier-
tas hormonas como; la hormona de crecimiento (GH),
gonadotropinas (FSH; LH), prolactina y la hormona
cortico-adrenal (ACTH) (3) Fig. 1

Este sindrome tiene dos etapas totalmente diferen-
tes: Primera etapa: fetal y perinatal: La madre general-
mente refiere movimientos fetales escasos y muy sua-
ves, que pueden predisponer a una presentacién pelviana,
Es comiin que el parto sea prematuro y el peso en el na-
cimiento generalmente es bajo. Al nacer, el infante mues-
tra una marcada hipotonia, que afecta particularmente el
cuello, casi todos los recién nacidos requieren sonda
nasogastrica, se mueven poco y lloran poco o nada.

En este momento ya se puede ver el fenotipo carac-

teristico (aunque no es tan evidente) de: nariz fina, boca
con los extremos hacia abajo, ojos almendrados, frente
prominente y diametro bifrontal disminuido, escroto
hipoplasico, criptorquidia bilateral, pene pequeiio o
hipoplasia de los labios menores. Durante el primer afio
de vida se observa retraso del desarrollo sicomotor y la
hipotonia va mejorando. Suelen sentarse alrededor de los
12 meses y caminar a los 24 meses. El lenguaje es tardio
y se desarrolla entre los 18 meses y los 5 afios.

Segunda etapa: Entre los 2 y los 5 afios de edad
comienza el apetito voraz, hiperfagia y el nifio empieza
a subir de peso y si no es tratado llega a la obesidad. La
talla estd generalmente en el percentilo 3. Las manos y
pies son pequefios. Tiene una especial tendencia a las
rabietas, que se van haciendo mas dificiles de manejar a
medida que el niflo crece y va adquiriendo independen-
cia. Tienen tendencia a la hipersomnia y a la
hipoventilacién. También presentan tolerancia al dolor,
y tendencia a pellizcarse.

La velocidad del crecimiento y el desarrollo sexual
estan retrasados. (1-10) Presenta retraso mental leve a mo-
derado, siendo el cociente intelectual medio de 70. En ge-
neral deben asistir a escuelas especiales, sobre todo en la
secundaria. Su caricter es sociable y perseverante y sue-
len tener un comportamiento obsesivo- compulsivo. El
manejo de la dieta suele ser dificil y no siempre exitoso.
Las complicaciones mas frecuentes en los nifios son res-
piratorias y en el adulto, la diabetes mellitus tipo 2 (11).

Conducta

Hormona del Crecimiento ACTH FSH/LH TSlH Prolactina
Crecimiento y Glandula Ovariosy  Tiroides Pecho/ Leche
Metabolisma Adrenal Testiculos

Control del Apetito

- —_— Temperatura

Glandula Pituitaria

o e e

Figura 1. Fisiologia del control del hipotilamo

Nifios que necesitan ser evaluados:_Cualquier re-
cién nacido con hipotonia de origen desconocido y nifios
obesos con baja talla, infantilismo sexual y cierto grado
de retraso mental.

Técnicas de diagnéstico del SPW: - Anilisis
cromosoémico de alta resolucién: puede detectar una pe-

gueiia delecidn del brazo largo del cromosoma 15 (15q11-
q13) en aproximadamente 50-60% de los pacientes con
SPW. Las deleciones muy pequefas pueden escapar a
esta técnica. - Fluorescence in situ hibridization (FISH):
puede detectar las microdeleciones a través de sondas
fluorescentes y detecta hasta el 70% de los casos (12)
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- Metilacion del ADN: Se basa en el patrén de
metilacion de genes importantes en la regién critica del
SPW. Este patrén varia de acuerdo al origen paterno o
materno. Los genes sobremetilados son inactivos y como
consecuencia no siguen la cascada normal en la sintesis
de proteinas. De manera que si el andlisis de ADN mues-
tra el patrén materno (sobremetilacién) dnicamente, se
confirma el diagndstico de SPW. A pesar de que esta téc-
nica no detecta la alteracion causante (delecion, disomia,
defecto de imprinting) es una técnica muy eficiente y la
mds comin en el diagndstico de SPW.

- Expresion de ARN: Esta técnica se basa en la pre-
sencia 0 ausencia de expresidn del ARN mensajero
(ARNm), su presencia indica que el gen es activo y se
puede expresar normalmente. Ambas pruebas, la de
metilacién y la de expresién del ARN, detectan aproxi-
madamente el 98% de los casos (13-17)

Asesoramiento genético: La mayoria de los casos
ocurren en forma esporddica. Se han identificado hasta
el momento varios genes en la regién critica 15q11-q13:
SNRPN, ZNFI27 ¢ IPW, y las secuencias PW 71, PARI,
PARS, P, GARBR3, GARBRS Y UBE3A.

La funcion de la mayoria de estos genes es descono-
cida y probablemente existan mds genes por descubrir-
se. En los casos de delecitn o disomia uniparental el ries-
go de recurrencia es <1%. En los casos de translocacién
balanceada, depende de que los padres sean portadores
de la misma translocacion o no y debe ser especifica para
cada caso. En el caso de que se trate de un defecto de
impronta, el riesgo de recurrencia es del 50%. (3, 10, 13)

Tratamiento: Son varias las dreas afectadas y todas

cllas deben ser tratadas.

La hipotonia inicial; con medidas de alimentacidn
como sonda nasogisirica, el control del peso, que suele
ser bajo y terapia fisica para mejorar la hipotonia.

Hipogonadismo: Estos nifios con mucha frecuencia
tienen el pene pequeo y criptorquidia. La incidencia de
criptorquidia en recién nacidos normales es de 3,4% y
persiste en un 0,7% después del primer afio de vida, mien-
tras que en los nifios con el SPW el 88% tiene los testicu-
los sin descender al nacer y es muy raro que desciendan
antes del afio. Las nifias presentan hipoplasia de clitoris
y pliegues vaginales. Los pacientes masculinos que no
reciben tratamiento temprano tienen riesgo de desarro-
llar tumores testiculares. El tratamiento médico para la
criptorquidia es con HCG vy si no da resultado debe rea-
lizarse la cirugia para descender los testiculos. Pero de
todos modos es recomendable realizar el tratamiento
médico antes de la cirugia ya que este aumenta los nive-
les de testoesterona y facilita el proceso quirirgico. En
los adolescentes debe evaluarse el uso de testoesterona,
ya que si bien favorece el crecimiento del pene y las bol-
sas escrotales, y mejora el tono y la masa muscular, pue-
de producir cierto grado de agresividad. La infertilidad
es caracteristica en el SPW.

Las mujeres suelen tener caracteres sexuales secun-
darios normales (mamas, vello pubiano) pero presentan
amenorrea u oligomenorrea. Los estrégenos son esen-

ciales para la maduracion y mineralizacién de los huesos
en ambos sexos. El tratamiento con estrdgenos es reco-
mendado, especialmente en aquellas jévenes que han
logrado perder significante cantidad de peso debido al
riesgo de osteoporosis y fracturas.

El control de la natalidad debe ser tenido en cuenta
ya que existen 2 casos de mujeres con SPW reportados
que tuvieron descendencia, una, un nifio normal y la otra,
un nifio con el sindrome de Angelman (18) Obesidad: La
ganancia de peso desproporcionada comienza entre los 2

"y los 5 afios de edad aproximadamente y la ingesta de

alimentos debe ser controlada desde temprana edad para
prevenir la obesidad y evitar complicaciones como; dia-
betes, condiciones cardiacas y problemas respiratorios.

La dieta de mantenimiento en estos nifios debe ser
con un 60% de las calorias normales requeridas para un
nifio normal de la misma edad, ya que el requerimiento
caldrico de estos nifios estd reducido. Esto es atribuido a
la composicién anormal de su cuerpo, con mads masa grasa
y menos masa muscular y también, en la mayoria de los
casos, a que la actividad estd reducida.

No se conoce el mecanismo exacto de la hiperfagia,
pero bien documentada la falta de saciedad. Los medica-
mentos que suprimen el apetito como; Diethylpropion,
Phendimetrazin y Sibutramine se han usado en casos de
extrema obesidad con resultados variados.

Otros medicamentos, como el Xenical que disminu-
ye el 30% de absorcion de las grasas, pueden ocasionar
una deficiencia de vitaminas liposolubles. En general
estas drogas solo funcionan parcialmente y por periodos
de corta duracién (3-7)

Somnolencia: Existe cierta tendencia a dormir du-
rante el dia con muchos periodos de siestas. Existe cierta
relacion entre los sintomas y la calidad del suefio. Entre
los diferentes problemas en el patrn del suefio en el SPW
se incluyen: patrén de suefio anormal, apnea de tipo obs-
tructiva, hipoventilacién y narcolepsia. El descenso
significante del grado de oxigenacion estd directamente
relacionado con el grado de obesidad.

Desarrollo intelectual y conducta: El retraso del de-
sarrollo sicomotor es comiin en estos nifos. El coeficiente
intelectual (1Q) suele ser de aproximadamente 65-70. La
mayoria de los nifios tienen problemas de aprendizaje y
concentracion. Los nifios con el SPW presentan a menu-
do problemas de conducta (70-100%) (3) Hasta el mo-
mento no se conoce un medicamento que sea realmente
efectivo para el tratamiento de la conducta obsesivo-
compulsiva. Se han usado inhibidores de la reutilizacion
de la serotonina y otras drogas como Buspirona con re-
sultados variados.

Estatura baja: Es comin la talla baja en el SPW (80-
100%). El tamafio del nacimiento suele ser normal. Los
nifios PW tienen deficiencia de hormona de crecimiento
(GH) y de otras proteinas como; IGF- 1, IGFBP3 y GHBP,
caracteristico de los nifios sin SPW pero con deficiencia
de GH. En resumen se puede concluir que el cuadro cli-
nico, bioquimico y de masa corporal es comparable al de
los nifios con deficiencia de GH.
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Tabla 1, Caracteristicas de nifios con obesidad, SPW y deficiencia de hormona de crecimiento
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La tabla 1 muestra una comparacion de las caracte-
risticas de los nifios con obesidad, SPW y deficiencia
de hormona de crecimiento.

La deficiencia de GH en los nifios con SPW se atri-
buye al malfuncionamiento del Hipotilamo. Se recomien-
da el tratamiento de estos nifios con la hormona de creci-
miento para mejorar la velocidad de crecimiento, dismi-
nuir la masa grasa y aumentar la masa y el tono muscular
(3,19, 20)

También mejora la funcién respiratoria, la activi-
dad muscular, los niveles de colesterol y aumenta la
densidad Gsea. La altura final llega a la normal en mu-
chos casos, pero se necesitan atin estudios mis conclu-
yentes. Los efectos adversos de la hormona de creci-
miento estin siendo estudiados y pueden citarse dos; la
escoliosis, por el crecimiento acelerado (80% de pa-
cientes con SPW) (Lindgren A-C.)Esta puede verse tam-
bién en nifios con SPW no tratados con GH en etapas
de crecimiento ripido.

Por lo tanto, se debe controlar la escoliosis en todo
nifio con SPW sea o no tratado con GH. La GH disminu-
ye la sensibilidad de la Insulina lo cual puede aumentar
el riesgo de desarrollar Diabetes Mellitus no insulino—
dependiente. Aunque el SPW parece no estar asociado a
un riesgo mayor de Diabetes per sé, se recomiendan con-
troles de glucosa e insulina en los pacientes con SPW,
sean o no tratados con GH (3,19)

La Administracion de Alimentos y Drogas (FDA)
aprobé en junio del 2000 el uso de GH para pacientes
con el sindrome de Prader Willi, sin necesidad de de-
mostrar deficiencia de GH. La dosis recomendada es de
0,24 mg/Kg/semana, en inyeccidén subcutinea o
intramuscular, dividida en 6 o 7 dias a la semana. La
edad de comienzo del tratamiento es discutida, existen
grupos que estin comenzando el ratamiento después de
los 6 meses de edad, para mejorar la hipotonia, pero atin

no hay resultados concluyentes, en general se recomien-
da comenzar después de los 2 afios (3)

REPORTE DE LOS CASOS

CASO 1- Paciente de sexo masculino de 12 afios y 2
meses de edad que consulta por obesidad, retraso mental
e hipogenitalismo. El nifio es el producto del segundo
embarazo de una pareja joven, no consanguinea, tiene 2
hermanos (mellizos) y una hermana, sanos. No hay ante-
cedentes familiares, antecedentes patoldgicos ni de in-
gestion de medicamentos durante el embarazo. Prenatal:
la madre refiere movimientos escasos. Nace por opera-
cién cesdrea (por cesdrea anterior) a las 39 semanas. Al
nacer: peso: 2600 grs. perc. 3

No presenté llanto espontineo al nacer, no necesitd
02 ni incubadora, no presentd convulsiones ni ictericia.
Alimentacion: pecho materno, succion muy débil, pero
no requirié sonda nasogdstrica. Presento retraso del de-
sarrollo sicomotor aunque recibié estimulacion tempra-
na desde los 37 dias. Hipotonia que dura hasta los 3 afios
aproximadamente. A los 4 afios comienza la hiperfagia y
el aumento de peso. Duerme mucho y tiene obsesion por
la comida. Es de cardcter alegre y perseverante con los
lemas que le interesan.

EXAMEN FISICO: Talla: 1, 46m perc. 50
S54cm. perc. 50 Peso: 78 Kg. perc. >97

Cabeza: diimetro biparietal disminuido. Ojos
almendrados. No visceromegalia. Ruidos cardiacos nor-
males. Genitales: pene de 6ecm. Criptorquidia derecha,
testiculo izquierdo en ascenso. Desarrollo genital: grado
1 de Tanner. A los 5 afios se opera de criptorquidia dere-
cha, cirugia que no tiene éxito. Manos y pies pequefios.
Obesidad mds de tronco. Fig.2

El nifio se encuentra en tratamiento dietético y asiste
a escuela especial, habla, camina, es sociable, atin no lee.

CC:
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Figura 2. Caso 1. Obesidad (mds
de tronco) e hipogenitalismo.

Figura 3. Caso 2. Ojos almendrados,
didmetro biparietal disminuido,
obesidad mis de tronco y lesiones de
rascado en antebrazo.

Recibi6 hormona de crecimiento por un afio. Su conducta
estd bien manejada. El nifio asiste regularmente a los con-
troles médicos. La familia estd bien informada, asesorada
y s muy colaboradora. ESTUDIOS: TAC de crineo: nor-
mal. Estudio cromosémico de alta resolucién: normal.
RMN de cerebro: normal. Perfil tiroideo: normal. Diag-
ndstico clinico: Sindrome de Prader Willi. No se realiza-
ron los estudios especificos por motivos econémicos.

CASO 2- Paciente de sexo masculino de 10 afios y 9
meses de edad que consulta por obesidad, retraso mental
e hipogenitalismo. El nifio es el producto del tercer em-
barazo de una pareja joven, no consanguinea, tiene 2
hermanos y una hermana, sanos. No hay antecedentes
familiares, no hay antecedentes patolégicos ni de inges-
tién de medicamentos durante el embarazo. Prenatal: la
madre refiere movimientos escasos. Nace por operacién
cesdrea (por sufrimiento fetal) a los 8 meses. Al nacer:
peso: 2650 grs. perc. 3 No succiond, sonda nasogdstrica
durante 30 dias, no precisé O2, ni incubadora, no pre-
sento convulsiones ni ictericia. Presentd retraso del de-
sarrollo sicomotor, fue alimentado con cucharita hasta el
ano, ya que no succionaba. A los 6 afios comienza la hi-
perfagia y el aumento de peso, antes era muy delgado e
hipoténico. EXAMEN FISICO: Talla: 1, 36m perc. 25-
CC: 52cm. perc. 25 Peso: 72 Kg. perc. >97. Cabeza:
didmetro biparietal disminuido. Ojos almendrados de
inclinacién mongoloide. No visceromegalia. Ruidos
cardiacos normales. Obesidad mds de tronco. Genitales:

_ penede 5 em. Criptorquidia bilateral. Desarrollo genital:

grado 1 de Tanner. Manos y pies pequefios. Miiltiples
lesiones de rascado en brazos y piernas. Saliva pegajosa.
Fig.3 El nifio se encuentra muy obeso, sin tratamiento
dietético. La madre refiere que es muy nervioso y pelea
por lacomida. No asiste a escuela especial, habla, camina,
es de cardcter arisco. Nunca recibié GH por motivos eco-
némicos. El nifio estd mal manejado y no asiste regular-
mente a los controles médicos. ESTUDIOS: CI: 38. Eco-
grafia abdominal y renal: normal. Diagnéstico clinico: Sin-
drome de Prader Willi. No se realizaron los estudios espe-
cificos por motivos econémicos.

CASO 3- Paciente de sexo masculino de 5 afios de
edad que consulta por obesidad y retraso mental severo.
El nifio es el producto del duodécimo embarazo de una
madre de 45 afios, padre de 55 afios, es el octavo hijo del
mismo padre. Tiene 9 hermanos sanos (5 mujeres y 4
varones). Antecedentes familiares; dos abortos esponti-
neos, una hermana del padre tiene retraso mental (RM),
no es obesa. Dos sobrinas maternas tienen RM, no-obe-
sidad. Antecedentes patoldgicos del embarazo: Hiperten-
sion arterial y Diabetes gestacional, tratada con Alfa Metil
Dopa y dieta. Tomaba Ergotamina para las frecuentes
cefaleas. Prenatal: la madre refiere movimientos esca-
sos. Nace por operacién cesdrea (por sufrimiento fetal) a
las 32 semanas. Peso al nacer: no hay datos. No presentd
llanto espontineo al nacer, utilizé 02, respirador, incu-
badora y sonda nasogdstrica durante 6 meses que estuvo
internado en terapia intensiva. No present6 convulsio-
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Figura 4. Caso 3. Obesidad, ojos
almendrados, manos y pies pequeiios
(brazo derecho amputado).

LR 4 44

Figura 5. Caso 4. Obesidad, ojos
almendrados, lesiones de rascado en
brazo y piernas, manos y pies pequeiios.

nes ni ictericia. Luego sigue muy hipoténico y hasta los
2 afios no regulaba la temperatura y hacia fiebre sin cau-
sa aparente. Al afo y 2 meses; primera convulsién (con
fiebre) luego siguié convulsionando 2-3 veces por dia
(sin fiebre), tratado con Acido Valproico. Presenta obe-
sidad desde los 4 afos. Marcado retraso del desarrollo
sicomotor, no se sienta, no habla, no camina. Tos con
catarro desde los 6 meses. Hace bronquitis a repeticion.
Saliva pegajosa y espesa.

EXAMEN FISICO: Talla: 1, 02m perc. 10 CC:
48cm.< -2DS  Peso: 29 Kg. perc. 97

Cabeza: didmetro biparietal disminuido. Ojos
almendrados. Boca: dientes en mal estado. No
visceromegalia. Ruidos cardiacos normales. Genitales:
pene pequeno. Criptorquidia bilateral. Desarrollo geni-
tal: grado 1 de Tanner. Mano izquierda pequefia, brazo
derecho amputado por encima del codo, debido a una
infeccién de su cateterizacién venosa durante su interna-
cién en terapia intensiva. Pies pequefios. Obesidad mds
de tronco. Fig.4.

Sistema nervioso: presenta hipertonia, mds de miem-
bros inferiores. El nifio tiene un retraso sicomotor seve-
ro, no caracteristico del SPW, atribuido al daiio sufrido
por el cerebro por sufrimiento fetal, prematurez y prime-
ros 6 meses de vida en respirador. El nifio estd con trata-
miento dietético, hace fisioterapia 2 veces por semana.
Adn no recibié GH. Es de cardcter alegre y hasta ahora,
facil de manejar. Asiste regularmente a los controles
médicos. ESTUDIOS: TAC de crineo: escaso parénqui-
ma de densidad conservada, espacios subaracnoideos
frontales ensanchados. Perfil tiroideo: normal. Radiogra-
fia de mano: edad Gsea normal. Diagnésticos clinicos:
Sindrome de Prader Willi mis pardlisis cerebral. No se
realizaron estudios especificos para el SPW por motivos
econdmicos.

CASO 4- Paciente de sexo femenino de 5 afios y 6
meses de edad que consulta por obesidad y retraso men-
tal severo. La nifia es el producto del cuarto embarazo de
una pareja joven, no consanguinea, tiene 2 hermanos y
una hermana, sanos, todos de diferentes padres. Antece-
dentes familiares; una sobrina materna con RM, no-obe-
sidad. Antecedentes patolGgicos del embarazo: un acci-
dente de moto y hemorragia a los tres meses, no recuer-
da los medicamentos ingeridos durante el embarazo. Pre-
natal: la madre refiere movimientos escasos. Nace en un
parto normal a los 9 meses. Al nacer: peso: 2700 grs.
perc. 3-10 La madre refiere que la nifia estaba azul y no
recibié 02, no utilizé incubadora, no presenté convul-
siones, ni ictericia. No succionaba, se le goted la leche
en la boca hasta los 6 dias. Luego succiond el biberdn
con dificultad. Presentd retraso del desarrollo sicomotor,
no camina, dice palabras sueltas. Hipotonia desde el na-
cimiento hasta los 2 afios (£), edad en que comienza a
subir de peso. Es oxigeno dependiente (por hipoplasia
pulmonar). EXAMEN FISICO: Talla: 1,00m perc.3 CC:
50cm. perc. 25-50 Peso: 34, Kg. perc. >97

Cabeza: didmetro biparietal disminuido. Ojos
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Figura 6. Caso 5. Obesidad, didmetro
biparietal disminuido, manos pequeiias.

almendrados. Boca pequefia, dientes en mal estado. No
presenté visceromegalia. Ruidos cardiacos normales. Obe-

sidad, mds de tronco. Genitales: hipoplasia de clitoris.

Manos y pies pequenos. Miltiples lesiones de rascado en
brazos y piernas. Saliva pegajosa. Fig.5 No recibe trata-
miento dietético, fisioterapia, ni recibe educacién especial
por motivos socio- econdmicos. No asiste a los controles
médicos. La nifia fallece por complicaciones respiratorias,
segln refieren los padres. ESTUDIOS: Radiografia de t6-
rax: Hipoplasia pulmonar (segin refiere la madre) Diag-
nostico ¢linico: Sindrome de Prader Willi. No se realiza-
ron los estudios especificos por motivos econdémicos.

CASQO 5- Paciente de sexo femenino de 5 afios y 11
meses de edad que consulta por obesidad y retraso men-
tal. La nifia es el producto del cuarto embarazo de una
pareja joven, no consanguinea, tiene 2 hermanos y | her-
mana sanos. Antecedentes familiares; el padre y una tia
paterna son obesos. No hay antecedentes patoldgicos, ni
de ingestién de medicamentos durante el embarazo. Pre-
natal: no hay datos. Nace en un parto normal a los 9 me-
ses. Al nacer: peso: 2700 grs. perc. 3-10. Talla: 51 cm.
perc. 50-75

No requirié O2, ni incubadora, no presenté convul-
siones, ni ictericia. No succionaba, a los 20 dias se inter-
né por desnutricion severa, Fue alimentada con sonda
nasogdstrica y empezd a succionar a las 3 semanas. Al
mes y medio tuvo un episodio convulsivo (no recuerda
si febril 0 no) no fue medicada con anticonvulsivantes.
Presenté retraso del desarrollo sicomotor e hipotonia,
camina, habla. EXAMEN FISICO: Talla: 1, 20 perc. 75

C: 50,5cm. perc. 50 Peso: 40 Kg. perc. >97. Cabeza:
didmetro biparietal disminuido. Ojos almendrados. Boca
pequefia, dientes en muy mal estado. No visceromegalia.
Ruidos cardiacos normales. Obesidad mids de tronco.
Genitales: hipoplasia de clitoris. Manos y pies peque-
fos. Saliva espesa. Fig.6. La nifia no recibe tratamiento
dietético, ni educacién especial, hasta el momento es de
cardcter alegre y aunque algo caprichosa, es manejable.
No asiste regularmente a los controles médicos. ESTU-
DIOS: No se realizaron los estudios especificos por mo-
tivos econdmicos. Diagndstico Clinico: Sindrome de
Prader Willi.

CASO 6- Paciente de sexo femenino de 3 afios y 2
meses de edad que consulta por obesidad, compulsion
por la comida, trastornos del lenguaje, hipotonia e hipe-
ractividad. La nifa es el producto del primer embarazo
de una pareja joven, no consanguinea, tiene 1 hermana
sana. No hay antecedentes familiares. No hay anteceden-
tes patolGgicos, ni de ingestién de medicamentos duran-
te el embarazo. Prenatal: la madre refiere movimientos
fetales normales. Nace en un parto normal a los 9 meses
de embarazo.

Al nacer: peso: 4250 grs. perc. 97. Talla: 51 cm.
perc. 50-75

No utilizé 02, ni incubadora, no presentd convul-
siones, ni ictericia. Alimentacién: pecho materno, suc-
¢ién normal. Fue obteniendo las pautas del desarrollo
sicomoltor en tiempo normal. Habla, pero no pronuncia
bien las palabras. Se rasca mucho picaduras y heridas.
Tiene compulsién por la comida y es muy nerviosa (se-
glin refieren los padres)

EXAMEN FISICO: Talla: 1, 07 perc. 97
50,5cm. perc. 50....Peso: 40 Kg. perc. 597

Boca en carpa, respiracién bucal. No presentd
visceromegalia. Ruidos cardiacos normales. Obesidad.
Laxitud de articulaciones pequefias. Genitales: norma-
les. ESTUDIOS: TAC de crineo: normal (segiin refiere
la madre). Diagnéstico clinico: Este es un caso de diag-
néstico dudoso, ya que no tiene muchas de las caracte-
risticas consideradas criterios clinicos para el SPW como,
historia de hipotonia, genitales normales, manos y pies
pequefios. Sin embargo por la presencia de la obesidad,
compulsién por la comida y las alteraciones de la con-
ducta (no tiene estudio de CI) debemos descartar el SPW.
El estudio especifico estd pendiente.

cC:

CONCLUSION

El sindrome de Prader Willi es un desorden genético
complejo en el que los pacientes presentan muchos pro-
blemas, pero también tienen potencial para desarrollar
muchas habilidades si son diagnosticados y tratados en
forma temprana y adecuada. Los problemas principales
son el control de la obesidad y la conducta. Ellos pueden
obtener una calidad de vida buena y llegar a la adultez,
aungue generalmente siempre con control familiar cer-
cano (1,3). Se reportan estos 6 casos, en que los diagnos-
ticos fueron tardios, para resaltar el hecho de que todos
los nifos ya presentaban obesidad en el momento de la
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consulta, lo que pudo haber sido evitada si el diagnosti-
¢o hubiera sido mis temprano. La conducta de la mayo-
ria de estos nifios también presentaba problemas para el
nifio y la familia y el caso 6 fallecié por mal manejo fa-
miliar y complicaciones respiratorias. Solo dos de los
nifios recibieron estimulacién temprana y un solo paciente
recibio hormona de crecimiento. Todos los casos menos
el 6, presentaron bajo peso e hipotonia al nacer, los ca-
sos 2, 3, 4 y 5 requirieron sonda nasogdstrica para ser
alimentados ya que no succionaban.

Con estos datos se debia investigar el Sindrome de
Prader Willi como primer diagndstico, ya que el anilisis
especifico, en la actualidad, es relativamente simple y
no muy costoso. Al realizar el diagnéstico precoz en los
nifios que nacen hipoténicos se facilita mucho el trata-
miento y manejo de los mismos y se evita estudios inne-
cesarios, que se realizan en los infantes hipotdnicos como;
electromiografia, biopsia muscular, resonancia magnéti-
ca de cerebro, estudios costosos y algunos dolorosos o
molestos para el niio.
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