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A Sindrome de Prader-Willi (SPW) ocorre devido a delecdo do cromossomo 15 g11-g13 ou, de
forma mais rara, pela dissomia uniparental materna ou defeitos do imprinting. A prevaléncia
estimada da SPW é de 1:10.000 — 1:30.000, acometendo igualmente ambos os sexos. Objetivo:
Identificar as caracteristicas genotipicas e fenotipicas dos pacientes com SPW atendidos no
ambulatério de Endocrinologia Pediétrica do Hospital das Clinicas da UFMG. Metodologia:
Foram analisados 14 prontuarios de criancas e adolescentes (11,8 + 5,9 anos) com diagnéstico
clinico e citogenético-molecular da sindrome. Resultados: Dos prontuérios analisados, 64,28% (n
= 9) eram do sexo masculino. A média da idade ao diagndstico foi de 4 anos (x 4,55), sendo o
resultado genético mais frequente a delecdo do cromossomo 15 g11-13 (53,84%). Obesidade e
sobrepeso foram observados em 50% dos casos e hipotonia/succdo débil em 86% das criancas.
Todos 0s pacientes apresentaram atraso do desenvolvimento neuropsicomotor (ADNPM) e um
usa GH. A estatura dos pacientes foi considerada baixa em 57,14% dos casos. A atura final
meédia dos meninos foi de 147 £ 4 cm (n = 2) e de 143,3 = 5,24 cm nas meninas (n = 3).
Conclusdo: Sinais clinicos como hipotonia e déficit de succdo em criangas, especiamente
naquelas que evoluem com posterior sobrepeso, baixa estatura e ADNPM, devem ser valorizados
pela alta probabilidade de diagnostico da SPW. Nesses casos, redliza-se preferencialmente a
confirmag&o genética pela andise de metilagdo do DNA.

http://anai s.sbp.com.br/trabal hos-de-congressos-da-sbp/12-congresso-brasil eiro-peditri co-de-endocrinol ogi a-e-metabol ogi a/0114-perfil -clini co-e-genoati pi co-de-um-grupo-de-

pacientes.pdf



