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Resumo

A Sindrome de Prader Willi € um distarbio genético, ndo hereditario, que ocorre na maioria
das vezes por causa da auséncia do cromossomo 15 herdado do pai, caracterizada
principalmente por hipotonia, retardo mental, compulsdo alimentar e obesidade ligados a
disfunc¢des hipotalamicas. Isso também pode ser uma dissomia uniparental maternal 15, a
qual a pessoa herda duas copias do cromossomo 15 da mée e ndo herda algo do pai e em
raros casos pode ter um erro no processo de "imprinting"” o qual deixa a parte herdada do
pai ndo funcional. Consequentemente, um dos maiores sintomas que afeta os bebés é a
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fraqueza muscular, mas € possivel detectar a alimentacdo ndo saudavel e o
desenvolvimento lento. Enquanto que a infancia e adolescéncia, obesidade e diabetes tipo 2
sugere mais ainda a doenca. Isso é a principal preocupacdo das pessoas do sistema de
saude. Assim sendo, a obesidade € a maior intervencdo para a busca de uma vida mais
saudavel. Tém-se como objetivo, desenvolver conhecimento sobre a sindrome de Prader
Willi, suas caracteristicas, desenvolvimento e tratamento, para assim trazer para a
populacéo diretrizes que possam facilitar a vida da familia com portadores da doenca. Essa
pesquisa foi desenvolvida a partir de textos e trabalhos académicos, monografias, revistas
médicas e livros que retratam sobre a doenca. Também foi extremamente substancial a
leitura de revistas médicas.

Palavras-chave: Obesidade infantil; Anormalidade Cromossoémica; SPW - Sindrome de
Prader Willi; Cirurgia Bariatrica.

Abstract

The Prader Willi Syndrome is a genetic disorder, not hereditary, that occurs in the majority of
the times because of the absense of the chromosome 15 inherited from the father,
characterized mainly by hypotonia, mental retardation, binge eating and obesity linked to
hypothalamic dysfunctions. This can also be an uniparental maternal disomy 15, which the
person inherits two copies of the chromosome 15 from the mother and it does not inherits
anything, in instances it may be an error in the process of “imprinting” which leaves the
inherited part of the father non-funcional. Consequently, one of the main symptoms that
affects babies is mucscle weakness, however it is possible to detect the unhealthy feeding
and slow development. Whereas in childhood and adolescence, obesity and type 2 diabetes
suggests even more the illness. This is the mais concern of the people from the healthy
system. Therefore, the obesity is a major intervetion to the search of a healthier life. Have as
their objective, develop knowledge about the Prader Willi Syndrome, features, development
and treatment to bring to population guidelines that are capable of simplify life of the family
with illness holders.This reasearch was developed by means of texts and academic works,
monograph and books that portray about the illness. Also it was extremely substantial the
reading of medical journals. Improvement of familiar treatment, the daily pursuit of the
language treatment, multidisciplinary ocupacional therapy, physiotherapy, physcologial
support e exercises to the patient develop a healthier lifestyles.

Key-Words: Childhood obsesity; Chromosome Abnormalities; PWS- Prader Willi Syndrome;
Bariatrick

I Centro Universitario Redentor, Itaperuna- RJ, eduardasfeliciano@outlook.com
2Centro Universitario Redentor, Itaperuna- RJ, fabioescocard@hotmail.com
3 Centro Universitario Redentor, Itaperuna- RJ, hugofcandido@hotmail.com
4 Centro Universitario Redentor, Itaperuna- RJ, ludmillarangel@hotmail.com

ISSN: 2446-6778 — REINPEC - Pagina 1761


mailto:eduardasfeliciano@outlook.com
mailto:fabioescocard@hotmail.com
mailto:hugofcandido@hotmail.com
mailto:ludmillarangel@hotmail.com

METODOLOGIA:

Esse artigo utilizou de diversas fontes bibliograficas, dentre elas, sites que dissertavam
sobre o tema, artigos cientificos. Além disso, foram utilizadas imagens e analises de dados,
para conceituar e complementar o trabalho, para chegar ao objetivo de discutir acerca da

Sindrome de Prader-Willi, suas condic¢des, sintomas e caracteristicas.

INTRODUCAO

A Sindrome de Prader Willi foi descrita por Andrea Prader, Heinrich Willi e Alexis
Labhart, no ano de 1956. S6 em 1981 que David H. Ledbetter identificou a causa genética
da sindrome causada por microdele¢do do cromossomo 15, portanto, estrutural. Pode afetar
tanto os meninos quanto as meninas e sua intensidade varia de acordo com o quadro de
sintomas existente em cada individuo. A SPW afeta o hipotalamo, uma pequena regido do
cérebro, na regido do encéfalo, que é responsavel por controlar a producdo de horménios, e
assim conseguem controlar o sono, o humor, a libido e a saciedade da fome, que é a
principal manifestacdo do disturbio. Nos recém nascidos, é visivel a incidéncia de hipotonia,
a dificuldade de sugar, choro fraco e sono prolongado. J& nas criangas, ocorre lentidao no
desenvolvimento neurolégico, onde percebe-se que se torna tardio o sentar, o engatinhar e

0 caminhatr.

A sindrome ndo tem cura, mas o diagnéstico precoce favorece o desenvolvimento da
crianga, haja vista, por exemplo, que a obesidade, que é um dos sintomas mais relevantes
da sindrome e pode ser evitada. E com a diagnose antecedente, pode-se também
proporcionar maior atencdo e intervencdo, como fisioterapia, psicoterapia e terapia

ocupacional, promovendo uma melhor qualidade de vida.

Nessa tese descreve-se a alteracdes genéticas, comportamentais e estruturais que 0s
individuos portadores da SPW possuem. Além disso, soma-se as suas particularidades,

diagnésticos, causas e possiveis paliativos para melhoria de vida do paciente.

O presente artigo tem como principal objetivo ampliar os conhecimentos acerca da
Sindrome de Prader- Willi, desde seus fenétipos até os tratamentos viaveis para uma melhor
qualidade de vida, ordenando os principais sintomas e mudancas fisicas, além das possiveis
patologias desencadeadas a partir da sindrome ao passar dos anos na vida dos individuos

acometidos.
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Figura 1- Localizac&o do hipotadlamo
Disponivel em: https://drauziovarella.uol.com.br/corpo-humano/hipotalamo/

DESENVOLVIMENTO

AS CAUSAS PARA ALTERACAO E O CARIOTIPO DOS INDIVIDUOS AFETADOS
PELA SINDROME DE PRADER WILLI

Segundo Passone et al. (2018), a altera¢do do cromossomo 15, na Sindrome de
Prader Willi, com auséncia da expressao do gene na regido cromossbmica, 15q11-q13

paterno. Pode ocorrer por 3 motivos:

1) Auséncia dos genes paternos no cromossomo 15

2) Dissomia uniparental materna, onde ocorre a heranga de duas copias idénticas do

cromossomo 15 da méae, e nada é herdado do pai

3) Defeito no “imprinting” genémico do cromossomo 15 de origem paterna. Que ocorre com
a expressdo genica através de um unico alelo materno ou paterno, onde a cOpia materna
prevalece ou seja, ocorre perda de funcdo de genes localizados no cromossomo 15¢q11-!3,

regiao que sofre “imprinting” genémico.

Além disso, segundo o XXVII Congresso Brasileiro de Genética Médica, foram
apresentados 8 estudos de casos de uma Sindrome da Dele¢do Atipica 15926, em que
apresentava-se fenoétipos da Sindrome de Prader Willi. Entretanto, apesar de preencher os
critérios clinicos da SPW, expressava uma delecdo ndo descrita nessa sindrome, uma

regido patogénica e responsavel pela Sindrome da Delecéo 15q26.
Portanto, define-se o cariétipo:

- Em mulheres: 46, XX, 150- paterna
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- Em homens: 46, XY, 15qg- paterna
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Figura 2- Demonstragdo das causas para ocorréncia da Sindrome de Prader-Willi.
Disponivel em: https://unabiologaenlacocina.wordpress.com/2017/07/19/sindrome-de-prader-willi-

cuando-la-gula-es-un-sintoma-y-no-un-pecado/

CARACTERISTICAS FENOTIPICAS E SINTOMAS DOS INDIVIDUOS
ACOMETIDOS PELA SINDROME DE PRADER WILLI

mais atencdo € o apetite incontrolavel, que provoca obesidade, diabetes e hipertensdo
arterial. Além disso, existem tracos faciais que séo tipicos dos portadores de PWS, onde os
olhos sdo amendoados, 0s cantos da boca sdo virados para baixo, estrabismo, o labio

superior é bem fino, problemas dentarios sdo frequentes e ha um estreitamento das

Os sintomas podem variar muito de uma pessoa para outra. No entanto o que chama

témporas.
Testa chata
= Ponte estreita
(:::;I g Estrablsmo
Lablo superior Cantos para
chato balxo
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Figura 3- Caracteristicas da Sindrome de Prader Willi
Disponivel em: https://www.queroviverbem.com.br/sindromepde-prader-willi/

De acordo com De Mesquita (2010), existem algumas caracteristicas presentes em
todas as fases: hipotonia, transtorno comportamental, hipopigmentacédo da pele e cabelo,
maos e pés pequenos (borda ulnar reta), osteoporose, estrabismo, no entanto descreve-se
algumas diferenciacdes de sintomas e caracteristicas que podem estar presentes ao longo
dos anos, conforme a tabela abaixo:

Tabela 1- Tabela de autoria propria. Caracteristicas, sintomas e doengas principais que

podem se desenvolver em individuos afetados pela Sindrome de Prader Willi, de 0 a
2 anos e de 2 a 6 anos.

DE O A 2 ANOS DE 2 A 6 ANOS
Hipotonia Hipotonia com possibilidade de mé& succéo
Atraso no desenvolvimento global Atraso no desenvolvimento global
Dismorfia craniofacial Genitalia pouco desenvolvida
Ma succ¢éo Hiperfagia
Choro baixo e fraco Prejuizo das funcbes cognitivas
Pouco ganho de peso (até os 6 meses) Retardo mental moderado
Letargia Instabilidade emocional
Hipogonadismo Alteracdes de humor
Dificuldade na respiragcéo Dificuldade de socializacdo
Insuficiéncia hipotalamica hipofisaria Ganho de peso excessivo
Motricidade fina Baixa estatura
Hiporreflexia Flexibilidade extrema
Sonoléncia excessiva Escoliose
Cansaco constante Dificuldade na fala
Refluxo Criptorquia

Tabela 2- Tabela de autoria prépria. Caracteristicas, sintomas e doencas principais que
podem se desenvolver em individuos afetados pela Sindrome de Prader Willi, de 6 a 12
anos e maiores de 12 anos.

DE 6 A 12 ANOS MAIORES DE 12 ANOS
Obesidade Obesidade
Hiperfagia Hiperfagia
Genitélia pouco desenvolvida Genitdlia pouco desenvolvida
Problemas dentarios Problemas dentarios
Propenséo a diabetes mellitus Propenséo a diabetes mellitus
Distarbio de sono Distarbio de sono
Adrenarca precoce (<9 anos) Diminuicao de sensibilidade a dor
Escoliose Escoliose
Pernas em X Infertilidade
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Além disso, existe a necessidade de salientar que, levanto em conta a obesidade,
tém-se como um fator justificatério, 0 aumento da grelina (“hormédnio da fome”) no sangue de

portadores de SPW, estimulando o apetite e tornando-o incontrolavel.

E valido ressaltar também que, portadores da Sindrome possuem comportamentos
agressivos e ideias obsessivas, além de também possuirem problemas comportamentais,
como isolamento e depressao, e problemas sociais. Sendo assim, faz-se necessario estarem
sempre acompanhados por necessitarem de cuidados especificos e a necessidade da
presenca constante de adultos. Uma situacdo recorrente de descontrole emaocional e
agressividade € visto quando, em um primeiro momento, pedem alimentos demonstrando total
afeto e carinho. Quando tem seu pedido negado e sdo contrariados , levando em conta a
restricdo por causa da obesidade, se tornam extremamente agressivos ou tentam obter o

alimento de forma que néo sao vistos ou descobertos, para comer.

Figura 4- Individuos portadores da Sindrome de Prader-Willi, em diferentes idades.
A- Menina de 8 meses, com hipogonadismo e hipotonia; B- Menino de 19 anos com
obesidade com dieta ndo controlada; C- Homem com dieta controlada.
Disponivel em: https://www.nature.com/articles/gimOb013e31822bead0

DIAGNOSTICO E INCIDENCIA DA SINDROME DE PRADER WILLI

O diagndstico precoce da sindrome €, muitas vezes, atrasado e impossibilitado,
levando em conta a falta de conhecimento de tal doenga. Entretanto, sé se é possivel chegar a

uma andlise final, a partir de manifestagfes clinicas e, sua confirmacgdo total, a partir de testes
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genéticos. Conforme Smith (2018), a sindrome de Prader Willi usa principalmente duas
técnicas: A andlise do methylation do ADN e a hibridacao in situ fluorescente (FISH). Existem
estudos que admitem que desde a gestacdo € possivel investigar a possibilidade do feto ser
portador de PWS, onde ha diminuicdo do movimento fetal e a concentracéo elevada de liquido
amniotico
A sindrome de Prader-Willi se encaixa na categoria das doencgas raras, estima-se que
esta sindrome afete entre 1:10.000 a 1:25.000 individuos nascidos vivos. A doenca pode ser
considerada esporadica, afinal, ndo ha registros de grande incidéncia da doenca entre
membros da mesma familia. Contudo, deve-se analisar todo o teor genético, levando em

conta o risco de recorréncia.

TRATAMENTO E EXPECTATIVA DE VIDA

A Sindrome de Prader- Willi ndo tem cura, entretanto, o tratamento normalmente
ocorre por uma equipe multidisciplinar, que faz um trabalho de apoio psicoldgico, fisico e
hormonal do paciente, podendo incluir: médico psiquiatra, ortopedista,
endocrinologista, gastroenterologista, dentista, psicélogo, terapeuta ocupacional e discurso,
entre outros. Ha alguns farmacos que podem ajudar os pacientes. O Uso de hormonio do
Crescimento, Cortisol, olanzapina, haloperidol, fluoxetina e inibidores seletivos do reuptake
da serotonina, que podem ajudar a reduzir a irritabilidade e assim estabilizar o
comportamento. Deve-se salientar 0 uso dos supressores de apetite, haja vista a obesidade
ser o maior mal da SPW. Estudos da ultima década relatam resultados positivos no uso do
hormdnio rhGH onde houveram aumento da massa magra, tecido 6ésseo, velocidade de
crescimento e discreta diminuicdo de gordura corporal. Fora observado ganhos relacionados
a desempenho motor e agilidade. No entanto, os efeitos colaterais devem ser avaliados
individualmente. Entretanto, o uso de farmacos e anestésicos deve ser objeto de estudo
antes de ser ministrado, haja vista ter provocado e causado sedacgdo prolongadas e
exageradas, como comprovam estudos anteriores. Além disso, também faz-se importante, o
acompanhamento familiar integral na busca da melhoria de qualidade de vida dos pacientes

acometidos. Haja vista 0os sintomas comportamentais serem os de maior gravidade.

A expectativa de vida pode ser normal, desde que haja um severo controle do peso,
principalmente, e de outros inimeros problemas que podem ser desencadeados a partir da
sindrome. Todas as intervencdes médicas e terapéuticas podem melhorar a qualidade de

vida dos portadores.
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CONCLUSAO
Diante de tudo isso, é notéria a conclusdo de que a Sindrome de Prader-Willi é uma
doencga cromossdmica estrutural, que apresenta diversas complicagdes ao longo da vida da
pessoa acometida. Além disso, pode-se perceber que, apesar de nado ter cura, existem
inUmeros tratamentos médicos e terapéuticos paliativos para que os efeitos sejam
minimizados e para que haja controle de outras patologias desencadeadas pela sindrome.

Outrossim, quando em constante tratamento, a expectativa de vida pode ser normal.
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