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[INTRODUCAQ] - Sindromes genéticas possuem uma grande variedade de apresentacdes e
prognosticos. A auséncia de tratamento definitivo leva a importancia do diagnéstico e
intervencdo precoces em grande parte delas. O presente estudo traz o relato de um paciente com
Sindrome de Prader Willi (SPW) diagnosticado no periodo neonatal, condicdo cuja intervencdo
precoce € essencia para melhor prognostico. [OBJETIVOS] - Recém-nascido do sexo masculino,
filho de mé&e secundigesta, sem intercorréncias no pré-natal. Nascido a termo, parto cesareo por
sofrimento fetal agudo, sem necessidade de reanimagdo neonatal. Ao nascimento apresentava
macrocefalia, criptorquidia bilateral, face triangular, micrognatia, pavilhdes auditivos externos
posteriorizados e dedos alongados. Evoluiu com hipoglicemia, resolvida sem soro. Coletado
cariotipo. Recebeu alta no 3° dia de vida. Reinternado no 11° dia de vida por perda de peso
acentuada, desidratacdo, hipoatividade e hipotermia. Durante internacdo, descartadas causas
infecciosas como responsaveis pelo quadro. Apresentava importante dificuldade de succéo, sendo
necessaria sonda géstrica para nutricdo. Avaliado por neurologista pediétrico, com hipétese de
doenca genética ou metabdlica (devido hipotonia e auséncia de reflexos profundos, além de
alteracOes fenotipicas). Coletados perfil TANDEM complementar ao teste do pezinho e andlise
de metilagdo para SPW. Perfil tandem sem alteracOes e o teste de metilacdo evidenciou delecdo
heterozigota e padréo anormal de metilac&o naregido 15q11/MS, confirmando a SPW. Apesar do
acompanhamento com fonoaudiologia, a succdo débil impossibilitou dieta oral, sendo realizada
gastrostomia para nutricdo, permitindo a alta para seguimento multidisciplinar ambulatorial. A
SPW é uma doenca multissistémica rara, causada por defeito no imprinting de genes localizados
no cromossomo 15g11-g13, em geral pela delecdo no cromossomo de origem paterna. Apresenta
diversas alteragdes fenotipicas, porém seu principal sinal clinico € a hipotonia. A média da idade
ao diagndstico € 3,9 anos, ainda sendo raro o diagndstico no periodo neonatal, uma vez que os
dismorfismos e sintomas sdo muitas vezes sutis. Muitas criancas sdo diagnosticadas somente na
infancia tardia ou adolescéncia, pelo hipogonadismo e obesidade grave. [METODOOLOGIA] -
[RESULTADOS] - A SPW é uma doenca multissistémicarara, causada por defeito no imprinting
de genes do cromossomo 15g11-g13, em geral pela delecdo no cromossomo de origem paterna.
Apresenta diversas alteracOes fenotipicas, porém seu principal sina clinico é a hipotonia. A
média da idade ao diagndstico € 3,9 anos, porém € raro o diagndstico no periodo neonatal, uma
vez que os dismorfismos e sintomas sdo sutis. Muitas criangas sdo diagnosticadas somente na
infancia tardia ou adolescéncia, pelo hipogonadismo e obesidade grave. [CONCLUSAQ] -
reconhecimento dos primeiros sintomas € importante para diagnéstico precoce e inicio da terapia
multidisciplinar, 0 que pode prevenir possiveis complicacbes futuras — principalmente a
obesidade e suas consequéncias.
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