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Introducdo: A sindrome de Prader-Willi (SPW) é uma doenca genética rara, com prevaléncia
estimada em 1:10.000/30.000 nascidos vivos e decorre da perda expressdo génica da regido do
cromossomo 15g11.2-q13. Existem trés subtipos genéticos. delecdo paterna (70), dissomia
uniparental materna (30) e defeito de imprinting (1). Objetivos. Descrever as caracteristicas
clinices e laboratoriais dos pacientes pedidatricos em acompanhamento no ambulatorio
especidizado de SPW num centro de atendimento de Endocrinologia Pediédtrica do Rio de
Janeiro no periodo de 2014 a fevereiro de 2019. Métodos. Estudo retrospectivo baseado da
revisdo de prontuario de 55 criangas com diagnéstico molecular (teste de metilacgdo) de SPW,
sendo 22 meninas e 33 meninos com idade até 15 anos. Resultados: Quanto a idade do
diagndstico, 38,2 dos pacientes tiveram diagnéstico quando lactentes, 21,8 em fase pré-escolar,
23,6 em fase escolar e 16,4 na adolescéncia. Dos 55 pacientes, 30 foram elegiveis para terapia
com hormdnio de crescimento recombinante (rhGH) (54). Entre esses pacientes, 43,4 iniciaram o
tratamento em fase lactente, 20 em fase pré-escolar, 23,3 em fase escolar e 13,3 na adolescéncia.
Em relacdo as comorbidades, 72 dos meninos apresentam criptorquidia, trés pacientes

apresentaram puberdade precoce central, um paciente apresenta diabetes mellitus do tipo 2, um
paciente com intoleréncia a glicose, um paciente com leucemia. Conclusdo: Apesar de rara, a
SPW € a principal causa genética de obesidade e esta associada a multiplas endocrinopatias. A
obesidade e suas complicagdes s0 as principals causas de morbidade e mortalidade na SPW. O
diagndstico precoce, a monitorizagdo e 0 mango adequados dessas condi¢Oes resultam em
melhor desfecho para esses pacientes. Pesquisas futuras devem ser direcionadas para definir as
diretrizes clinicas para proporcionar o melhor atendimento a essa popul ag&o.
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