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Resumo: Introducdo: A Sindrome de Prader-Willi (SPW) é uma rara desordem genética, com prevaléncia
de 1 caso cada 10.000 — 30.000. Sua principal causa € a perda da expressdo génica no
cromossomo paterno 15q11.2-g13. Descriggdo: DBR, masculino, 1 ano e 10 meses. Apresenta,
desde o periodo neonatal, hipotonia generalizada e hipoatividade com atraso no desenvolvimento
neuropsicomotor. Apresentou também dificuldade de succdo e degluticdo com episddios
repetitivos de regurgitacOes. Realizado cariétipo com resultado normal. A pesquisa genética
confirmou o diagndstico de SPW ao identificar padrédo de hipermetilacdo compativel com a
delecdo do alelo paterno ndo metilado, na regido 15g11.2. Discussdo: A SPW € a principa causa
genética de obesidade em criangas. Os sintomas iniciam no periodo pré-natal com diminuicdo da
movimentacao fetal e restricdo do crescimento. Lactentes apresentam hipotonia como principal
sintoma, aém de dificuldade de succdo, choro fraco, hipoplasia genital e atraso no
desenvolvimento neuropsicomotor. Entre 1 e 6 anos comumente apresentam hiperfagia com
aumento progressivo do peso. Na infancia e adolescéncia predominam os sintomas de atraso
puberal, complicacBes da obesidade, alteracdes endocrinolégicas e problemas ortopédicos. O
diagndstico da SPW é suspeitado pelo quadro clinico e confirmado através de teste genético com
delecdo do alelo paterno na regido 15q11.2 na maioria dos casos, por dissomia uniparental
materna em menor parte e, mais raramente, por defeitos da regido de imprinting. O tratamento
visa melhorar a qualidade de vida do paciente e minimizar as complicagfes da doenca. Basela-se
num manejo multidisciplinar, com foco na hipotonia e ma alimentagcdo com posterior atencéo a
hiperfagia, obesidade e suas complicagbes. A sobrevida aumentou nos ultimos anos com
diagndstico e tratamento precoces. Conclusdo: Sendo a SPW a principal causa genética de
obesidade em criancas, destaca-se a importancia do diagnostico precoce para prevencéo das
complicagdes e melhora da qualidade de vida do paciente.
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