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Trabalhos Cientificos

Perfil Clinico E Genotipico De Pacientes Com Sindrome De Prader-Willi Atendidos Em
Ambulatério De Referéncia

Introducdo: A Sindrome de Prader-Willi (SPW) € aprincipal causa genética de obesidade na
infancia. Caracteriza-se inicialmente por hipotonia e dificuldades alimentares nos primeiros
meses de vida, seguidas pelo desenvolvimento de obesidade, geramente a partir dos dois anos de
idade. A condic&o resulta da auséncia ou ndo expressao de genes localizados no cromossomo 15.
Objetivos: Geral: Analisar o perfil dos pacientes com SPW acompanhados no servico de
Endocrinologia Pediétrica no Ceara. Especificos. Descrever as caracteristicas epidemiol bgicas,
identificar os subtipos genéticos e detalhar as manifestagdes clinicas dos pacientes com SPW.
Metodologia: Trata-se de um estudo clinico retrospectivo, realizado entre setembro de 2013 e
novembro de 2024, utilizando dados de prontuério el etrénico referentes a primeira e tltima
consultas, registrados no sistema RedCap. Foram incluidos pacientes com diagnostico clinico e
confirmag&o citogenético-molecular, com idade inferior a 18 anos. Excluiram-se 0s casos com
informagdes incompletas no prontuario. Resultados: O estudo incluiu 41 pacientes. Todos
apresentaram atraso no desenvolvimento neuropsicomotor (100%). O sexo masculino foi
predominante (63%), assim como o parto cesareo (88%). O subtipo genético mais frequente foi a
delecdo (66%), seguido de dissomia uniparental (22%) e defeito de imprinting (2,3%). A reducéo
dos movimentos fetais foi relatada em 71% dos casos. A deficiéncia de hormonio de crescimento
esteve presente em 69% dos pacientes. A confirmagao genética ocorreu, em meédia, aos 2,3 anos
de idade, e o inicio do tratamento com hormdnio do crescimento humano recombinante ocorreu,
em média, aos 5,6 anos. A maioria das meninas acima de 8 anos e dos meninos acima de 9 anos
iniciou a puberdade, porém sem progressao adequada, duas meninas realizaram inducéo puberal.
Entre os meninos, 61% apresentaram criptorquidia. O indice de massa corporal (IMC) foi baixo
do nascimento até os 2 anos, seguido de aumento progressivo, mais acentuado apds os 5 anos de
idade. Conclusdo: A hipotonia € aprincipal caracteristica clinica nos lactentes com SPW.
Observou-se elevada preval éncia de atraso no desenvolvimento neuropsicomotor, obesidade,
deficiéncia de GH e hipogonadismo, manifestaces fortemente associadas a sindrome. A
familiaridade dos profissionais de salide com a SPW é fundamental para aumentar as chances de
diagndstico precoce e inicio oportuno do tratamento, proporcionando melhor qualidade de vida e
perspectivas futuras para esses pacientes.
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