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1. Introduccion

Si bien esta enfermedad fue identificada como tal hace algo mas de
cincuenta anos, existen algunas indicaciones artisticas, por llamarlas de alguna
manera, que permiten sospechar que ya existieron casos en épocas pasadas.

Un ejemplo muy notable es el de dos cuadros del pintor espariol
Juan Cerrefio de Miranda (1614-1685) que retraté en 1685 a dos personas muy
jévenes con caracteristicas evidentes de estar aquejadas de este sindrome. Las
llamé, respectivamente: “La Monstrua” y “El Desnudo”, y son las que figuran a
continuacion:

Pero no son los unicos antecedentes ya que Charles Dickens (1812-
1870) hizo en 1836 una descripcion en “The Picwick papers” de un personaje con
todo el aspecto de esta enfermedad.

Posteriormente, John Longdon Down, ademas de identificar el
sindrome que lleva su nombre (Sindrome de Down), en 1877 en su libro “Mental
affections of childhood and youth”, utilizé el término polisarcia para describir el
problema que afectaba a nifios y jévenes que presentaban este aspecto.

La caracterizacion definitiva llegd a mediados del siglo XX cuando los
Dres: Andrea Prader, Alexis Labhardt y Heinrich Willi, en 1956 presentaron, en el
VIII Congreso Internacional de Pediatria realizado en Copenhagen (Dinamarca),
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el primer informe médico, dando a esta enfermedad el nombre de Sindrome de
Prader Willi (SPW).

Posteriormente, en 1961 los Dres: Prader y Willi presentaron en el 2°
Congreso Internacional de Retardo Mental, realizado en Viena (Austria), una
actualizacion del Sindrome dedicando especial atencién a los nuevos sintomas
observados.

Finalmente en 1968, los Dres: Hans Zellweger y Hans J. Schneider,
utilizaron el término “Sindrome de Hipotonia-Hipometria-Hipogenitalismo-
Obesidad, (HHHO)”, para este trastorno en un trabajo publicado en Am J Dis
Child. 1968;115(5):588-598.

En la figura siguiente se puede ver a un grupo de nifios y adolescentes
afectados por este sindrome pero con la diferencia que algunos fueron
diagnosticados y tratados precozmente mientras que otros lo fueron en forma
tardia:

Fuente. Urs. Eiholzer. El Sindrome de Prader Willi. Sobre el trato con los
afectados. Ed. Karger 2006. Asociacion SPW Suiza.

Antes de introducirnos en el tema es importante explicar las caracteristicas
generales del sindrome.

2. Informacién general

2.1 ;Qué es el Sindrome de Prader Willi?
El Sindrome de Prader Willi (SPW) es un defecto de nacimiento con base
genética que ocurre en forma esporadica durante el momento de la concepcion.




2.2 ;Cual es su incidencia?
Su prevalencia aproximada a nivel mundial es de 1/ 22.000 de los recién
nacidos. Esto implica que en Argentina existen probablemente unos 1800
afectados.

2.3 ;En quienes se presenta?
Se presenta en individuos de todas las razas y en ambos sexos por igual.

2.4 ;,Como se origina?

El SPW es debido a la perdida de expresion de un grupo de genes ubicados
en el brazo largo del cromosoma 15 q11-13q. Esta pérdida puede tener cuatro
causas: delecidon paterna, disomia uniparental materna, mutacién de impronta o
reorganizaciones cromosoémicas.

2.4 ;Como se caracteriza?
Por presentar una alteracion a nivel hipotalamico, que tiene la siguiente
funcion:
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i)
(= Hipotadlamo =

gt

/ / l \TSH\

Hormona de ACTH FSH/LH Prolactina

Crecimiento
i1 iy

Crecimiento Glandula Mamas Tiroides Pecho/
Leche
y metabolismo Adrenal Ovarios y
Testiculos

3. Fuentes de informacion y tratamiento

1) Asociacion de Prader Willi Argentina.
2) Congreso en San Nicolas de los Arroyos.

3) Hospital de Pediatria Dr. Juan P. Garrahan.

4. Caracteristicas Clinicas para el Diagnoéstico




De acuerdo con las indicaciones de Holm VA,Cassidy SB, Butler Mg, et al. Parder
Wiili Syndrome Consensus Diagnostic Criteria. Pediatrics 1993, 91:398 -402.

El diagnostico se hace con criterios y caracteristicas que se pueden
dividir en dos grupos:

4.1. Criterios Principales:

1) Hipotonia neonatal o infantil.
2) Problemas de alimentacién en la infancia.
3) Rapidez en ganar peso.
4) Rasgos faciales caracteristicos:
- cabeza ovalada en la infancia
- cara estrecha o diametro bifrontal
- 0jos almendrados
- boca pequefa — comisuras de boca hacia abajo.

5) Hipogonadismo.
a) Hipoplasia genital.
b) Incompleta o retasada maduracién sexual.

6) Retraso global del desarrollo mental.
7) Hiperfagia.
8) Delecion 15g11-13 u otras anomalias en esta region cromosomica.

4.2. Criterios secundarios:

1) Movimientos fetales reducidos.
2) Problemas de comportamiento.
3) Trastornos del suefio — apneas.
4) Estatura muy baja.

5) Hipopigmentacion: pelo rubio y piel blanca en comparacion ¢/ la familia.
6) Manos y pies pequefas.
7) Problemas oculares.

8) Saliva espesa y viscosa.

9) Defectos de articulacion del habla.

10) Rascado de heridas autoprovocadas.

5. Etapas del SPW:

Como en todo trastorno de tipo crénico se registran etapas que en este caso
son dos:

Primera Etapa:

Comienza con el nacimiento.
Se extiende hasta el segundo afio de vida.
Presenta hipotonia que dificulta la succion.



Segunda Etapa:

Comprende desde los 2 a los 4 afios.
Comienza el cambio en el metabolismo.

6. Evaluacién Nutricional:
Se hace de acuerdo con el siguiente esquema de estudios:

* Pruebas antropométricas
* Indicadores

* Pruebas bioquimicas

* Pruebas inmunologicas
 Alimentarias

7. Objetivos Nutricionales:

Para el abordaje Nutricional es necesario tener en cuenta tres consideraciones:
» Aportar los requerimientos Nutricionales y adecuar las cantidades de los
alimentos para una correcta
ingesta diaria.

* Educar desde lo Nutricional y lo Alimentario a la
familia y al paciente con SPW.

* Lograr un Peso Corporal adecuado a su edad y condiciones fisicas.

8. Anamnesis Alimentaria:

Comprende una serie de preguntas que permiten orientar al nutricionista en la
preparacion de un plan alimetario adecuado para el paciente.

1) ¢En que consiste el desayuno, almuerzo, merienda y cena;
a que hora se realizan?

2) ¢ Lo realiza en compania de algun integrante del grupo
familiar?

3) ¢ Consume algun alimento antes de las comidas?

4) ; En donde realiza sus comidas?

5) ¢ Quien las prepara?

6) ¢ Que bebida ingiere?

7) ¢ Pide otra racion al terminar su porcion?

8) ¢, Se prepara un unico menu para toda la familia?

9) ¢ Como es la organizacion ante una conmemoracion importante

(cumpleanos, salidas, etc)?

Este plan alimentario tendra en cuenta las indicaciones de la piramide
nutricional adecuada para el SPW.

9. Piramide Nutricional en el Sindrome Prader Willi




Grasas y dulces
Usar escasaments

Pan,
pastas y Frutas
cereales 4 raciones
4-% racinnes

Verduras

6-F raciofies

10. Propuesta Didactica basada en la Piramide Nutricional

Comprende una serie de imagenes de alimentos para facilitar su identificacién por
parte del paciente y utiles a el/la nutricionista para el seguimiento y contralor de su
comportamiento alimentario.

ALIMENTOS DE CONSUMO




ALIMENTOS DE CONSUMO
LIMITADO




Analisis de tres casos:

De Historias clinicas del Hospital Garrhan.

Caracteristicas personales: Rabietas, trastorno obsesivo compulsivo,
comportamiento manipulador, mentiroso, etc.

Antecedentes familiares: presencia de retraso mental a nivel familiar.
Antecedentes prenatales: escasos movimientos fetales durante el periodo de
gestacion, uso de medicamentos, drogas durante el mismo.

Datos del nacimiento: parto normal o cesarea, peso y talla.

Durante su crecimiento v desarrollo: presencia de retraso del desarrollo
psicomotor, edad que comenzs a caminar, a hablar. Presencia de hipotonia,
edad en que comenzod el ascenso de peso.

Signos _clinicos: ojos almendrados, boca: dientes en mal estado, criptorquidia
bilateral, manos y pies pequefios, saliva pegajosa y espesa, obesidad en tronco.

CONCLUSIONES

Es imprescindible una nutricién controlada,
acompafnada del apoyo familiar y del entorno del paciente.

Es fundamental un adecuado tratamiento Nutricional en un ambito
interdisciplinario, para lograr la mejor calidad de vida en los pacientes con SPW.



	CONCLUSIONES

