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Resumo: Introducdo A Sindrome de Prader-Willi (SPW) € decorrente da delecdo ou imprinting do
segmento 15g11-g13 do cromossomo paterno ou dissomia uniparental materna do cromossomo
15. Caracteriza-se por hipotonia neonatal, dificuldade de sucgdo, atraso no desenvolvimento
neuropsicomotor, hipogonadismo, hiperfagia, obesidade morbida, distirbios do sono e do
comportamento, retardo mental, reducéo no diametro bi-frontral do cranio, boca pequena com
cantos inclinados para baixo, l&bio superior fino e disfuncBes enddcrinas hipotaldmicas. O
diagndstico € eminentemente clinico, deve ser realizado precocemente para que sgja instituida
terapia adequada. Este trabalho apresenta um relato de caso de um adolescente com SPW.
Descricéo do caso Paciente masculino, 13 anos, portador de Legg-Calvé-Perthes, distirbios do
sono e do comportamento (comportamento obsessivo compulsivo), obesidade devido a
hiperfagia, hipogonadismo (hipogenitalia com micropénis) e atraso no desenvolvimento
psicomotor (andou com 1 ano e 8 meses, fala arrastada até 5 anos e controle esficteriano aos 6
anos). Primeira consulta com um geneticista aos 7 anos, onde foi resoluto o disturbio do sono
com o uso de CPAP e feito o diagndstico clinico de Sindrome de Prader Willi. Apresentava peso
41,2 kg (acima do percentil 95) e estatura de 116 cm (abaixo do percentil 5). Discusséo Os
resultados apresentados no caso sdo consistentes com as hipoteses diagnosticas apresentadas na
literatura. Problemas comportamentais e hipogonadismo podem estar presentes. Reposicéo de
vitaminas, dieta e exercicios fisicos devem ser instituidos para prevenir a obesidade. A
hormonioterapia com GH demonstra beneficio da infancia a fase adulta. Sem tratamento, o
paciente pode desenvolver comorbidades relacionadas a obesidade. A mortalidade é de 3% ao
ano, doencas respiratorias constituem as causas mais frequentes. Conclusdo O caso apresentado
dlerta para os sinais e sintomas da SPW, comparando-os aos descritos na literatura e
evidenciando a importancia do diagnostico precoce, assim como da profilaxia e do tratamento
adequado das complicagdes decorrentes da doenca.
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