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Sindrome De Prader-Willi - A Importancia Do Diagnostico E Tratamento Precoces
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Introdugdo: A sindrome de Prader-Willi (SPW) é a sindrome genética mais comumente associada
a obesidade, que constitui a principal causa de morbimortalidade nos pacientes. Os pilares do
tratamento sdo: diagndstico precoce, tratamento com hormoénio de crescimento recombinante
(rhGH), manejo dietético e atividade fisica. Objetivos: Apresentar a evolucdo distinta de dois
pacientes com diagnostico de SPW atendidos em um ambulatério especializado para SPW num
servico de atendimento de Endocrinologia Pediétrica na cidade do Rio de Janeiro no periodo de
2014 a 2019. Métodos. Estudo retrospectivo pela revisdo de prontuédrio de dois pacientes com
diagnostico molecular de SPW. Resultados: No primeiro caso, o diagnostico de SPW foi

realizado aos 8 meses de idade por hipotonia grave e deficit de succdo. A admissdo no
ambulatorio com 1 ano e 3 meses, lactente apresentava hipotonia, criptorquidia bilateral, pés e
ma&os peguenos, atraso do desenvolvimento neuropsicomotor, sendo iniciado reposicdo com
rhGH na dose 0,03 mg/kg/dia e acompanhamento multidisciplinar com endocrinologista
pediétrico, nutricionista, fonoaudiélogo e fisioterapeuta. Durante 0 acompanhamento paciente
apresentou melhora do ténus muscular, ganho de marcos de desenvolvimento, ganho pdndero-
estatural adequado e evoluiu sem obesidade. No segundo caso, o diagndstico de SPW foi mais
tardio. Na admissdo no ambulatério aos 2 anos e 4 meses, 0 paciente ja apresentava obesidade
(Escore Z de IMC para idade +2,9 DP). Também apresentava historia de hipotonia importante,
déficit de succdo e criptorquidia, evoluindo com atraso no desenvolvimento neuropsicomotor. A
crianga manteve-se em consultas regulares, porém néo houve adesdo da familia ao tratamento
com rhGH, nem as orientacdes dietéticas, e com isso 0 paciente continuou a ganhar peso

progressivamente, com piora do IMC e do quadro de obesidade. Conclusdo: O beneficio do uso
de rhGH na sindrome de Prader-Willi vai muito aém da melhora na estatura. As razdes mais
importantes para este tratamento sdo a melhora da composicéo corporal, com aumento da massa
magra e diminui¢cdo da massa gorda, aumento da for¢ca muscular, do gasto energético, além do
efeito positivo no desenvolvimento cognitivo e de linguagem. Assim, a introducéo precoce de
rhGH modifica a histéria natural da SPW.
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