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Resumo: INTRODUCAO: A Sindrome de Prader - Willi (SPW) é um distdrbio genético raro resultante,
principalmente, da perda da expressdo génica do cromossomo paterno 15011.2-g13. Sua
apresentacdo clinica varia com a faixa etaria e com a histéria natura da doenca, sendo
fundamental o conhecimento de seus critérios clinicos a fim de que o tratamento desses pacientes
sgja instituido o mais brevemente possivel objetivando melhor qualidade de vida. OBJETIVO:
avaliar o perfil dos pacientes com SPW acompanhados no servi¢co de Endocrinologia Pediétrica
de um hospital de referéncia. METODOS: Foi realizada coleta de dados dos 31 pacientes
acompanhados. Contabilizados critérios clinicos presentes nesses pacientes nos periodos intra-
Utero, perinatal e pés-natal. RESULTADOS: As principais intercorréncias observadas durante a
gestacdo foram: Hipertensdo Arterial Sistémica(HAS), Pré-eclampsia, Diabetes Mellitus
Gestaciona (DMG), drogadicdo materna, arritmias, sangramento transvaginal, polidramnio. A
maioria dos pacientes nasceu termo (20), por via de parto cesareo (21). Apresentavam as
seguintes comorbidades. Transtorno do Espectro Autista(TEA), epilepsia, estrabismo, miopia,
rinite e asma alérgica, dislipidemia, deficiéncia do horménio de crescimento e diabetes mellitus.
Em relacdo aos critérios clinicos analisados, 20 pacientes apresentaram hipotonia neonatal e
atraso global do desenvolvimento, seguidos por alteracbes comportamentais e hiperfagia (16),
maos/pés pequenos(15), ateracbes de fala(13), “skin picking’(10), alteracdes oculares(5), baixa
estatura(4) e hipopigmentacdo(2). CONCLUSAO: A suspeita diagndstica de SPW pode ser
realizada através da busca ativa de critérios clinicos que ja podem estar presentes ainda durante a
gestacdo, para isso se faz necessaria a difusdo do conhecimento da SPW permitindo o aumento
do grau de suspeicdo da sindrome, do diagndstico precoce e, assim, possibilitando melhor
progndstico a esses pacientes.
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