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Trabalhos Cientificos

Sindrome De Prader-willi: Relato De Caso.
DA SILVA JUNIOR WS; BRONDANI VB; MARTINS RRS; ASSUMPCAO CRL

Introducdo A Sindrome de Prader-Willi (SPW), doenca rara, constitui a forma mais comum de
obesidade sindromica. Decorre da auséncia de expressao de genes paternos localizados no brago
longo do cromossomo 15. Descricéo do caso L.A.F.S., 8 anos e 8 meses, masculino, estudante de
escola especial. Encaminhado ao |EDE para tratamento de obesidade iniciada aos 7 meses. AMP.
Hipotonico e hipoativo ao nascimento, com dificuldade de sucgéo (internado durante todo 1° més
de vida). Criptorquidia bilateral, orquidopexia aos 3 anos. Retardo mental. Investigacdo genética
prévia: caridtipo 46 XY erastreio negativo para X frégil. Didlipidemia. AMF: M&e e avb materno
obesos. AF. Pré-termo. Apgar 6/8 (necessidade de suplementacdo de O2). PN: 2375 g. Estatura:
49 cm. Atraso no desenvolvimento. Exame fisico: facies sindrdbmica, olhos amendoados,
lipomastia e acantose nigricante. Lesdes facticias em membros superiores. M&os e unhas
pequenas. Peso: 57 kg; Altura: 131,8 cm; PC: 55 cm; IMC: 32,2 kg/m2. Abdome adiposo, com
estrias claras. Pénis de 4,5 cm de comprimento. Testiculo direito impalpavel e esquerdo < 1 cm.
Conduta: Orientada dieta e solicitado teste genético para deteccéo de metilacdo do gene SNRPN,
confirmando-se o diagndstico de SPW. Comentarios A constatacdo de hipotonia e dificuldade
para se alimentar no periodo neonatal e de hiperfagia, obesidade e hipogonadismo na
infancia/adolescéncia sugere fortemente o diagnostico de SPW, e a sua confirmacdo € possivel
através de testes genéticos. O manejo terapéutico é limitado. A restricdo do acesso a aimentos
através de barreiras fisicas e da supervisdo dos familiares ainda € a intervencdo mais efetiva no
controle da obesidade na SPW.
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