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El Sindrome de Prader-Willi (SPW) es una enfermedad genética con alteraciones del desarrollo
neurolégico con probabilidades de complicaciones médicas y psiquiatricas. De sospecharse por los
hallazgos clinicos, habitualmente identificados en la infancia, el diagnéstico se confirma mediante
un test genético. Se requiere un test genético preciso para identificar el genotipo y determinar el
riesgo de recurrencia en familias como el pronéstico psiquiatrico. Cuanto mas pronto se realice el
diagnostico, mas informados estaran los padres y el equipo de tratamiento, para una intervencion
apropiada del manejo.

De igual manera que en una enfermedad crénica, seria beneficios tener una clinica médica
especializada para adolescentes con SPW para fomentar una relacién y comunicaciéon continuas
entre el paciente/la familia y los médicos especialistas. La necesidad de supervision y control para
manejar los comportamientos tipicos asociados con el SPW puede ser dificil, debido al deseo de
independencia de estos individuos durante la adolescencia. Algunos paises son afortunados de
tener clinicas para la supervisién y evaluacion anual de los adolescentes con SPW. Las visitas con el
médico de atencidén primaria se recomiendan cada 4-6 meses. IPWSO (Internacional Prader-Willi
Organization) reconoce que el acceso a los servicios de salud y a los especialistas puede variar
considerablemente debido a factores que incluyen la distancia, el transporte, los recursos
financieros y la disponibilidad de los servicios. Esta publicacion resume las necesidades sanitarias
principales para adolescentes con SPW. Se recomienda revisar otras guias generales de evaluacion
en otras series publicadas para nifios con SPW (hasta 3 afios de edad), nifios con SPW (3-12 afios de
edad), adolescentes con SPW (13 o mayores) y adultos con SPW.

Hallazgos Médicos mas Comunes/Significativos en adolescentes con SPW:

e La mayoria de adolescentes con SPW presentaran todas las caracteristicas del sindrome
incluyendo hiperfagia (el impulso exagerado de buscar e ingesta de alimentos) incontrolable,
expresiones repetitivas en exceso, rabietas y comportamientos disruptivos bajo estrés, rigidez
cognitiva y dificultad para cambios de rutina. Presentan comportamientos compulsivos y
cicatrices de la piel como resultado de rasgufios. El control de la comida puede ser mas
dificultoso para algunos adolescentes debido a su afan por ser independientes.

www.ipwso.org Registered as a charity in England & Wales, charity no. 1182873


http://www.ipwso.org/
http://www.ipwso.org/
http://www.ipwso.org/

International
Prader-Willi Syndrome
Organisation

86 IPWSO

e Lahormona de crecimiento puede mejorar la composicidén corporal, fuerza y energia, pero la
hipotonia y la masa muscular disminuida persiste en cierto grado y se asocia a disminucion de
la actividad fisica y menor necesidad calérica. Incluso si el peso es normal por la altura, la
relacion entre la masa grasa corporal y la masa magra es elevada, en otras palabras, tienen
mayor tejido adiposo que individuos normales con la misma talla y peso.

e Laregulacién del peso se maneja mediante el control de la ingesta de los alimentos y se
monitoriza pesandose regularmente (al menos semanalmente). El ejercicio diario es necesario
para el gasto de calorias.

e Poca gente con SPW pueden controlar el comportamiento ante la comida. La monitorizaciény
restriccién caldrica es esencial para prevenir la obesidad y sus consecuencias médicas. El
acceso a la comida debe controlarse mediante supervision constante o cierre con llave o
candado externo de las puertas, despensas, neveras y/o congeladores. Esto incluye controlar
el acceso al dinero o cosas de valor que pueden utilizar para obtener alimentos y bebidas.
Psicolégicamente, la SEGURIDAD EN LAS COMIDAS (saber el horario diario de las comidas y
refrigerios, el tamafo de la porcién que se servira y estar sequro que el acceso a la comida
sera controlado todo el tiempo) disminuira la ansiedad y los comportamientos relacionados
con la comida a cualquier edad.

e Los problemas de aprendizaje y discapacidad intelectual son comunes y la mayoria de
adolescentes tienen dificultades persistentes con la coordinacion motora, conciencia del
espacio, articulacién del habla, recordar su trabajo, calculo y resolucion de problemas
complejos. La funcién adaptativa medida por “Vineland Adaptive Behavior Scale” raramente
proporciona el coeficiente de inteligencia (CI). Los déficits de comunicacion, habilidades de
interaccién social y como juzgar sus compafieros pueden persistir durante la edad adulta

e Los déficits hormonales tales como hormona de crecimiento, hipotiroidismo (25% en la
adolescencia) e insuficiencia adrenal (rara), deben ser tratados de por vida bajo supervisién de
un endocrinélogo. Adrenarquia prematura (hormonas sexuales de origen adrenal) es cominy
no hay que confundirla con la pubertad precoz (hormonas de origen gonadal, ovarios y
testiculos) la cual es rara en estos individuos. El hipogonadismo produce pubertad retrasada,
que puede contribuir a la poca adaptacion psicosocial. Ambos, hombres y mujeres se pueden
beneficiar de pequefias dosis y aumento gradual de esteroides gonadales para iniciar los
caracteres sexuales secundarios durante la adolescencia, mientras se monitoriza los cambios
de conducta y personalidad. Algunos adolescentes con trastornos del comportamiento severos
no seran candidatos a tratamiento sustitutivo con hormonas sexuales. Ambos, la hormona de
crecimiento y los esteroides gonadales mejoran la densidad mineral 6sea.
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e Los problemas de motilidad gastrointestinal incluyen estrefiimiento crénico, reflujo,
ruminacioén, asfixia y el riesgo secuencial catastrofico de distension gastrica, necrosis y
finalmente ruptura.

e Caries dentales son frecuentes debido a la reduccién de la salivacion. El reflujo gastrico puede
erosionar el esmalte dentario, el bruxismo puede desgastar la superficie dental.

e Las alteraciones respiratorias incluyen respiracion superficial (debido a la dificultad de hacer
una inspiracion profunda por la hipotonia de los musculos intercostales y la fuerza del peso del
tejido adiposo sobre el pecho en los pacientes obesos) y la sensibilidad reducida a la
hipercapnia (CO2 elevado determinado por gases sanguineos).

e Las dificultades cardiacas son debidas a la disfuncién autondmica e incluyen disminucién de la
variabilidad de la frecuencia cardiaca y disminucién del aumento del pulso y de la presién
arterial durante el ejercicio.

e Las deformidades de la columna vertebral, incluyendo escoliosis, sifosis o combinacion, estan
presentes en el 40%-80%. Se deben realizar exploraciones fisicas de la columna vertebral
anualmente y radiografias a la minima sospecha de cambios de la columna vertebral.

e Ladensidad mineral 6sea puede estar disminuida en relacién a la edad (z-score). La
persistencia de cojera o de quejas de dolor difuso en las extremidades tiene que evaluarse con
una radiografia. Puede haber fracturas después de traumas o fracturas de estrés. El elevado
umbral para el dolory la disminucién de la habilidad para identificar la fuente anatémica del
dolor son caracteristicos del SPW.

e Los problemas del suefio son comunes y consisten en alteraciones del suefio/despertar, como
la dificultad de mantener el suefio nocturno y la excesiva somnolencia durante el dia, asi como
los problemas respiratorios que aparecen durante el suefio. Los estudios del suefio pueden
revelar apnea del suefio obstructiva, central o combinada. Puede ser necesario el uso de
presion continua de las vias aéreas (CPAP), sobre todo para la apnea obstructiva que aumenta
con el sobrepeso/obesidad. La presion positiva de las vias aéreas a dos niveles (BiPAP) puede
ser necesaria para la apnea central. Un test de latencia del suefio multiple (MSLT) puede ser
necesario para el diagndstico de narcoplesia; cataplexia (episodio de pérdida del tono
muscular subita mientras estan despiertos) puede ocurrir también.

e Laobesidad severa interfiere con la progresion del desarrollo y puede producir complicaciones
meédicas tales como la diabetes tipo 2, higado graso, hipertensién, linfedema, insuficiencia
respiratoria y cardiaca, apnea del suefio, hipercolesterolemia, sindrome metabdlico,
alteraciones en las articulaciones y cambios en la piel.
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e Laenuresis es comun a cualquier edad y puede estar relacionada con la hipotonia de la vejiga
urinaria, la incapacidad de vaciamiento, obesidad o apnea del suefio.

e Rasgufos de la piel son comunes, pero no universal. La mayoria de veces ocurre
episddicamente y en diferentes partes del cuerpo y mantienen este patron por el resto de la
vida. El rascado de la piel es provocado por ciertos eventos o estrés. Cicatrizacién de incisiones
quirdrgicas son retrasadas debido a rascados frecuentes que pueden causar infecciones
locales severas.

e Los rasgufos del recto a menudo son precedidos por estreflimiento y aumenta con niveles
altos de estrés. Cuando es severo, puede producir anemia crénica y diagnésticos erréneos de
colitis o enfermedad inflamatoria intestinal. El rascado vaginal también ha sido reportado y
puede ser malinterpretado como menstruacion. Se recomienda supervisar el tiempo que
permanecen en el bafio y revisar ropa interior por signos de sangramiento.

e Lainteraccion social es disminuida debido a un retraso para la expresion, claridad de las
palabrasy egocentrismo.

e Los problemas del estado de animo y del comportamiento interfieren con la adaptacion
escolar, social y la vida familiar.

e Laansiedad es persistente y puede llevar a depresion, especialmente durante la transicion a la
adolescencia, cuando su deseo por independencia se contrarresta en el medio ambiente usual
y por lo tanto pueden necesitar ayuda para controlar su conducta en muchos aspectos de la
vida cotidiana.

e Elaumento de los episodios de rascado de la piel, rabietas y otras anormalidades en el
comportamiento suelen ser a menudo consecuencia de aumento de estrés. La causa
desencadenante debe reconocerse y tratada tempranamente para disminuir estos episodios.

e Esnecesario ensefiar ciertos recursos a los adolescentes y a los encargados de su cuidado para
mejorar las estrategias para seguir adelante, practicarlo en conjunto e implementarlo en el
momento justo.

e Elcomportamiento apropiado debe ser reforzado con felicitaciones verbales y si es necesario
con incentivos y recompensas que no sean alimentos o golosinas.

e La psicosis y/o trastorno bipolar pueden aparecer inesperadamente o con el estrés. Estos
trastornos usualmente aparecen durante la adolescencia y aumentan con la edad,
especialmente en aquellos individuos con disomia uniparental materna. El desarrollo de
problemas mentales tales como delirios, (habitualmente paranoia), alucinaciones o el inicio de
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confusién asociada con mal humor pueden ser indicativos de psicosis que requiere evaluacion
psiquiatrica y tratamiento. Disminucién del apetito o la pérdida en la habilidad para el aseo o
vestirse a tiempo se asocian comidnmente a psicosis. La catalepsia (inmovilizaciéon en estado
trance sin responder a los estimulos ambientales) y la catatonia (un trastorno psicomotor
significante con alteracién de la consciencia) pueden ocurrir; ambas condiciones se asocian a
la flexibilidad y la rigidez muscular, que pueden estar disminuidas en el SPW debido a la
hipotonia.

e Elcaractery problemas de conducta pueden ser inducidos iatrogénicamente por
medicamentos con inhibicién selectiva de re-captacion de serotonina (ISRS), antipsicéticos
atipicos y/o estimulantes. Un aumento gradual del comportamiento dirigido a un objetivo o la
intensificacion de problemas conducta tipicos puede indicar un cambio del caracter. El impulso
de causarse lesiones éllos mismos, cambios subitos de pensar o conducta, perdida de interés
por alimentos pueden ser una indicacion de una condicion fisica o mental que requieren
atencién y manejo inmediato.

Informacion adicional:

e Adolescentes con SPW usualmente no vomitan y no pueden expresar claramente como se
sienten. Un cambio en el estado de actividad y comportamiento usual, pueden ser muchas
veces las Unicas manifestaciones de una condicidén patoldgica. Por otro lado, pueden presentar
una gran variedad de signos y sintomas ficticios que aprenden de diferentes fuentes con tal de
llamar la atencion y poder obtener bebidas o alimentos.

e Elcontrol central de la temperatura es defectuoso en el SPW debido a disfuncién hipotalamica,
resultando muchas veces en fiebre sin la presencia de infeccidén o infecciones sin aumento de
la temperatura. Se ha descrito hipertermia en SPW, a menudo agravada por algunos
medicamentos que puede conducir aun a la muerte. Debido a anormalidades en la sensacion
de la temperatura corporal, pueden darse duchas con aguas demasiado calientes y causar
guemaduras significantes o pueden nadar en aguas demasiado frias que pueden resultar en
cianosis y aun lesiones de la piel. Individuos con SPW son muy atados a rutinas y pueden
seleccionar la misma ropa sin importar la estacion del afio o cambios de temperatura
ambiental. A menudo necesitan educacion, asesoramiento y supervisién para ensefarles a
seleccionar la ropa apropiada de acuerdo con la temperatura ambiental.

e Elumbral del dolor es alto y pueden tolerar fuertes dolores sin localizar el sitio de origen.
Debido a la falta de sintomas especificos, éllos pueden tener fracturas sin sintomas por lo
tanto estudios radiografico pueden ser necesarios aun con sintomas leves.

www.ipwso.org Registered as a charity in England & Wales, charity no. 1182873


http://www.ipwso.org/
http://www.ipwso.org/
http://www.ipwso.org/

International
Prader-Willi Syndrome
Organisation

86 IPWSO

e Gastroparesis (un problema de motilidad gastrica cuando el estomago no puede vaciar los
alimentos en una forma usual seguido por acumulacién excesiva) y necrosis gastrica pueden
ocurrir y ser amenazante para la salud. Se puede observar una distension gastrica tanto
después de un exceso de comida como en otras condiciones, como estrefiimiento, cambio
dietético o gastroenteritis. La necrosis gastrica puede ocurrir con un estomago distendido y los
sintomas pueden ser minimos. Los sintomas precoces son un cambio en el comportamiento y
distension abdominal. El vémito es un signo tardio y la asociacién con distencién abdominal
debe traer a mente una fuerte sospecha de gastroparesis. La evaluacion médica puede incluir
una radiografia abdominal, tomografia axial computerizada (TAC) e intervencién rapida. La
descompresion del estbmago con una sonda nasogastrica con vaciamiento gastrico se
recomienda de inmediato. Un tratamiento tardio puede terminar con una ruptura gastrica y
una intervencion quirdrgica de emergencia.

e Sindrome de hipoventilacion debida a la obesidad morbida puede ocurrir en la adolescencia.
Se asocia a disnea a minimo esfuerzo, apnea obstructiva con hipoxemia durante el suefio e
incremento de edema que puede culminar con insuficiencia cardiaca derecha. Debido a la
discapacidad durante este estadio del desarrollo, los adolescentes pueden verse obligados a
una silla de ruedas, o sentados en la cama debido a problemas respiratorios. La traqueostomia
solo complica y prolonga la recuperacion. Los suplementos de oxigeno mayores de un litro por
minuto pueden suprimir el impulso respiratorio y disminuir la sensibilidad a la hipercapnia
(niveles de CO2 en sangre) en el SPW. El tratamiento de eleccién es la rehabilitacion intensiva
con ejercicios para mejorar la circulacion y restriccion caldrica con baja ingesta de proteinas.

e La pubertad esta retrasada en la mayoria de adolescentes con SPW. Pueden expresar baja
autoestima por la apariencia y el retraso en la maduracién de los signos sexuales secundarios.
Tratamiento con hormonas sexuales debe considerarse con supervisién de los cambios de
personalidad que se pueden ver después de estrégenos y testosterona en las mujeres 'y
varones respectivamente. Se recomienda por lo tanto empezar con dosis mas bajas de lo
usual. Aunque raro, ciertos adolescentes pueden desarrollar signos de desarrollo secundario
después de los 20's.

e La adolescencia es el periodo apropiado para orientarlos en cuanto a la sexualidad incluyendo
el uso de contraceptivos, riesgo de abuso sexual a cambio de alimentos, transmision de
enfermedades venéreas y las posibilidades de fertilidad. Hipogonadismo central y primario
(gonadal) puede ocurrir en ambos sexos. Fertilidad se ha reportado en pocos casos de
mujeres, pero no en hombres. Los niveles sanguineos de hormonas incluyendo estrégenos,
testosterona, foliculo-estimulante (FSH) y luteinisante (LH), pueden ser Utiles para evaluar la
dosis inicial y de mantenimiento de hormonas sexuales; mientras adicién de inhibina By
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hormona antimuleriana, espermograma y sonograma de los ovarios pueden ser beneficiosos
para valorar el riesgo de fertilidad. Las mujeres con periodos menstruales y niveles de
hormonas sexuales normales tienen potencial para ovular y concebir. Niveles de inhibina B >
20 puede ser indice de fertilidad y debe determinarse periédicamente. Una persona
embarazada con delecidon del cromosoma 15q, tiene un riesgo del 50% de tener un infante
afectado con el sindrome de Angelman. Mientras que madres con disomia uniparental tienen
el mismo riesgo que una madre sin SPW de tener un nifio con sindrome de SPW o Angelman.
En los pocos casos reportados de embarazos completados en SPW, las madres fueron
incapaces de dar el pecho o de cuidar adecuadamente a sus hijos.

e Muchos adolescentes con SPW tienen deseos romanticos, pero los conflictos interpersonales
asociados pueden ser demasiado estresantes para ellos. La mayor parte del tiempo, vinculos
pre genitales, besos o tomarse de la mano son suficientes para considerarse “novios”. A
menudo, ambos sexos tienen fantasias de matrimonio y deseos de tener un bebé. Esto se
maneja mejor con sustitucién psicoldgica (trabajar con animales, “adoptar” a través de
soporte monetario a niflos con falta de recursos o tratar de incluir otros miembros de la
familia como sobrinas o sobrinos). Algunas veces los adolescentes se quedan atados a una
relacion amorosa (real o imaginario) que no corresponde a su afecto. Esta situaciéon puede
necesitar evaluacion psicoldgica o psiquiatrica y manejo apropiado.

e Elcurriculum escolar debe tener preferencias realistas para futuros esfuerzos vocacionales.
Los trabajos en la industria de servicios alimentarios se deben evitar. Dado que los riesgos
asociados al acceso a la comida estan presentes siempre, se recomienda un empleo
supervisado, incluso para una persona con peso normal. Una evaluacién rigurosa de las
habilidades vocacionales y de las capacidades neuropsicoldgicas puede ayudar a determinar el
trabajo mas apropiado para cada individuo. A menudo las escuelas secundarias preparan a los
estudiantes para vivir independientemente, incluyendo autonomia con el manejo del dineroy
el uso de transporte publico. Desafortunadamente esta autonomia no funciona con la mayoria
de adultos con SPW.

e Con el acceso facil al internet y contactos personales en la comunidad, éllos pueden adquirir
ciertos habitos que se convierten en comportamientos compulsivos tales como fumar
cigarrillos o pornografia incluso lenguaje inapropiado que pueden ser dificiles de borrar de Ia
memoria. Se recomienda una guia anticipatoria y una estrategia de prevencion.
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Medicacion:

Los rasgos faciales tipicos y otras caracteristicas fisicas del sindrome pueden atenuarse en ciertos
adolescentes, después de recibir la hormona del crecimiento por muchos afios. La hormona del
crecimiento debe suspenderse cuando la velocidad del crecimiento disminuye a menos de 2 cm por
aflo o cuando se alcanza una edad 6sea de 14 afios y seis meses en las mujeres o 16 afios y 6 meses
en los hombres. Las partes distales del cuerpo, como las manos, pies y mandibula pueden
presentar crecimiento excesivo (caracteristicas acromegaloides) atin con dosis apropiadas para el
crecimiento, cuando los huesos estan fusionados. Mientras reciben la hormona del crecimiento,
niveles de hormonas sexuales deben evaluarse para considerar tratamiento adicional con
esteroides gonadales para prevenir el riesgo de osteoporosis. Muchos adolescentes reciben
medicinas psicotropicas que no necesitan receta médica. Debido a una proporcién aumentada de
la grasa corporal, tienen sensibilidad aumentada a los medicamentos psicotropicos y
antihistaminicos y se recomienda empezar con dosis mas bajas de lo recomendado.
Complicaciones respiratorias pueden ser causadas por el uso de dosis usuales de benzodiacepinas
0 anestesia durante cirugia. Gastroparesis puede ocurrir después de procedimientos quirurgicos
debido a un proceso lento de recuperacién del peristaltismo (movimiento intestinal).
Medicamentos como metilnaltrexona puede ser utilizados en el periodo post-operatorio para
bloquear los efectos postoperatorios de los farmacos opioides sobre la motilidad intestinal. Las
dosis de glucocorticoides deben aumentarse durante enfermedades, cirugia o cualquier estrés
significante en aquellos casos raros de SPW con insuficiencia adrenal comprobada.
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Comentarios generales:

Este document se ha disefiado para abordar los problemas médicos normalmente hallados en
adolescentes con SPW con la intencion de reducir las complicaciones severas y mejorar la calidad
de vida. En un documento separado de IPWSO se aborda las recomendaciones y evaluacion
durante las visitas médicas regulares y de subespecialidades

El SPW resulta de la ausencia de informacion genética en el cromosoma 15 debido a uno de los tres
mecanismos genéticos reconocidos (delecion del cromosoma 15q11.2-q13, disomia uniparental 15
y defecto de impresién apropiada del cromosoma 15). Es altamente recomendado que el
diagnostico se confirme mediante prueba genética. Un analisis de metilacién del ADN confirma el
diagndstico en >99% de los casos. Bajo condiciones normales, excesiva metilacién anula la
activacion de un gene en el ADN. Esta prueba de metilacién es especifica para el gene SNRPN,
normalmente presente en la region critica del cromosoma 15q y detecta ambos, el activo (sin
metilacion) del padre e inactivo (sobremetilado) de la madre. Esta prueba no diferencia disomia
parental materna de la delecién del cromosoma 15. Una prueba mas reciente de metilacién sin
embargo, MS-MLPA ( Methylation specific -multiplex ligation depending probe amplification) puede
identificar simultdneamente ambas delecion y disomia uniparental. En el caso que no se pueda
realizar MS-MLPA, otras pruebas seran necesarias para determinar el tipo molecular de SPW. En
aquellos casos donde no existen recursos diagndsticos de laboratorio, la organizacion internacional
del SPW (IPWSO), ofrece ayuda para confirmar el diagnostico molecular.

Otras fuentes de informacién basica, escritas por personas no profesionales pueden encontrarse
en la pagina web de International Prader-Willi Syndrome Organization (IPWSO) que incluye
informacion sobre organizaciones de soporte para familias en mas de 100 paises:
http://www.ipwso.org.

Fuentes de la informacion detallada sobre el diagnéstico, sintomas, evaluacion y manejo del SPW:
Pediatrics: https://www.pediatrics.org/cgi/doi/10.1542/peds.2010-2820 ; Gene Reviews:
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1330/ y un libreto de Alerta Médica preparado por PWSA-
USA: https://www.pwsausa.org/wpcontent/uploads/2015/11/newMAbookfinal.pdf.
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CUIDADO MEDICO para el ADOLESCENTE con SINDROME DE PRADER- WILLI
Guia de Evaluacién para Médicos

Consejo Asesor Clinico y Cientifico de la Organizacidn Internacional de Sindrome de Prader-
Willi (IPWSO)

Revisado y actualizado Junio de 2019

El Sindrome de Prader-Willi (SPW) es una enfermedad genética compleja con muchas
manifestaciones del desarrollo neurol6gico y del comportamiento que se manifiestan durante la
niflez y la adolescencia. El reconocimiento temprano de los problemas médicos y psiquiatricos y su
manejo mejora el potencial de salud.

Esta guia ha sido preparada como una guia a los pediatras y médicos en general, para reconocer
temprano y proactivamente las manifestaciones clinicas de los adolescentes con potencial de
problemas. El control y supervisién de los problemas durante la adolescencia con SPW, se hacen un
poco dificil debido al deseo de independencia y autonomia, caracteristico de esa etapa de la vida.
Complicaciones durante esta época de la vida, de describen con detalle en otra publicacion

disponible, Una vista general de los Problemes de los Adolescentes para Médicos, también
preparada por IPWSO.

Los resultados de examenes y evaluaciones por especialistas pueden ser compartidos con los
padres durante la visita anual del medico. IPWSO reconoce que el acceso a los servicios de salud y
sobretodo con los especialistas en forma individual puede ser dificil y variar considerablemente.
Con la intencion de resolver ese problema, muchos paises estan desarrollando Clinicas
Multidisciplinares para facilitar la evaluacion con subespecialistas necesarios para el manejo de SPW
en una sola visita. Este esta publicacion, se resumen las principales necesidades y servicios
meédicos, una vez se disponga de recursos necesarios. También se recomiendan al lector, otras
guias publicadas para mejorar el diagnostico y manejo de SPW a diferentes edades:

e SPWde0a3anos
e SPW3a12anos
e Adolescentes con SPW

e Adultos con SPW
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Historia médica detallada con énfasis en lo siguiente:

e Evaluar el progreso escolar con énfasis en el aprendizaje, comportamiento e interaccién social.
Revisar el plan educacional individual y valorar los aspectos relacionados con el SPW (comida,
conducta, ejercicio, educacion especial, habilidades y plan vocacional).

e Evaluar las condiciones del hogar, incluyendo la capacidad de educacion, supervisién y control
de los padres durante situaciones de estrés.

e Evaluar la ganancia apropiada de peso en casa atreves de cuadros graficos.

e Evaluar si el control del peso en casa es suficiente o requiere la ayuda de nutricionistas
certificados para una dieta balanceada y baja en calorias, incluyendo suplementaciéon con
calcio, vitamina D3 y hierro.

e Asegurarse que las comidas tanto en casa como en la escuela, programas vocacionales y en el
vecindario estan bajo supervision adecuada.

e Preguntar por el tipo y severidad del comportamiento relacionado con las comidas. Una
Seguridad Psicolégica de Alimentacion (saber el horario diario para las comidas y tentempiés,
asi como el tipo de comida y la porcién a servir, a la vez que el control del acceso a la comida)
disminuira la ansiedad y los comportamientos relacionados con la comida a cualquier edad.

e Evaluar el tipo de actividades diarias, duracion, especialmente sedentarias como leer, uso de
computadoras u otro equipo electrénico que pueden utilizar demasiado tiempo y cambiarselos
a corto plazo. Determinar el tipo y la duracion de actividades fisicas como también si se
practican en conjunto (tales como Juegos Olimpicos Especiales, arte marcial o lecciones de
baile) y/o actividades fisicas junto con la familia (tales como caminar u otras). Una a dos horas
diarias de actividad fisica como caminar, nadar o ciclismo es recomendado. La seguridad con el
uso de bandas electrénicas para caminar/correr, bicicletas estaticas y elipticas debe de ser
determinado por fisioterapistas antes de exponerlos. El deseo de competir en torneos
especiales, puede facilitar el establecimiento de objetivos y su logro.

e La necesidad de estimulo moto-sensorial no disminuye con la edad. Evaluar el acceso de esta
estimulacién e integracion tales como montar a caballo, nadar, bailar, tocar tambor, arte y
trabajos manuales, etc.

e Monitorizar el grado de escoliosis y la necesidad de radiografias o consulta con ortopedas.

e Evaluar la higiene oral y dental para detectar signos anormales de salivacién, caries dental,
erosion o desgaste del esmalte debido al bruxismo. La inspeccién dental y la limpieza se
recomienda 2-3 veces al afio.

www.ipwso.org Registered as a charity in England & Wales, charity no. 1182873
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e En cuanto al sistema gastrointestinal, se recomienda evaluar lo siguiente:

Capacidad de masticar, succionary tragar

Rapidez con que comen y la ocurrencia de dificultad de pasar los alimentos asociados
sofocacion o asfixia (ver documentos adjuntos)

Historia de reflujo eséfago-gastrico (GERD) y ruminacién. (revisar suplemento adjunto:
Pace and Chase)

Historia de fluctuaciones del peso debido a la adquisicion de comida, ingesta de bebidas o
estreflimiento.

Historia de distencion abdominal (probablemente debido a distencién gastrica), que puede
ser asociado con eructos de mal aliento, quejas de malestar abdominal y/o limitaciones o
interrupcién de ingesta.

Usar “Bristol Stool Chart” para evaluar el patrén y consistencia de las heces. En el caso de
heces “delgadas y largas” (revisar el cuadro abajo), considerar de inmediato una referencia
al gastroenterélogo para el manejo de constipacion.

Evidencia de rasgufios del recto (revisar heces o sangre en las manos como también
sangre en la letrina).

La higiene en el bafio requiere coordinacién motora para poder limpiarse apropiadamente
y se dificulta con el grado de obesidad.

Periodos de suefio y alerta: Evaluar los periodos anormales del suefio y despierto y
referirlos a un pulmondlogo sobretodo cuando se asocian con ronquidos para descartar
apnea del suefio, suefio intranquilo, somnolencia durante el dia y/o deambulacién
nocturna. Si la persona ya esta recibiendo presion positiva continua de la via aérea (CPAP)
o0 presion positiva de la via aérea a dos niveles (BiPAP), determinar si usan los equipos
correctamente y darles revision necesaria.

La incontinencia urinaria/enuresis puede ocurrir durante el dia o la noche, La sensacion de
vejiga llena esta disminuida debido a un retraso de la transmisién central del cerebro. Esto
también puede ocurrir con constipacion o apnea del suefio. Debido a la hipotonia, la vejiga
frecuentemente no se vacia completamente después de orinar y aumenta la posibilidad de
incontinencia por el resto del dia o enuresis. La gravedad puede actuar como un factor
favorable, cuando los hombres orinan de pie.

Conducta: Evaluar la frecuencia y severidad de las rabietas (berrinches), conducta
destructiva, rigidez, conducta obsesiva/compulsiva, preguntas a repeticion, mentiras, robo
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de alimentos o dinero, impulsidén agresiva, o amenazas de lesionar otros individuos o aun a
éllos mismos.

e Rasgufios de piel: Evaluar frecuencia, lugar y severidad. A menudo ocurren en episodios.
Segun la localizacion y severidad pude ser necesario un plan de intervencién.

e Desorden de los movimientos: preguntar acerca de ciertos estereotipos, tics, diskinesias y
posturas corporales no habituales, especialmente si el adolescente esta recibiendo
neurolépticos. Puede también ocurrir cataplexia, catalepsia y catatonia.

e Sintomas psiquiatricos: preguntar por ansiedad, alteraciones del humor y sintomas de
psicosis.

e Eltratamiento farmacoldgico habitual y las dosis: Valorar los potenciales de interacciones
de medicamentos, metabolismo de medicamentos que puede ser lento y las dosis mas
bajas son recomendadas, efectos secundarios y considerar suspension de medicamentos
innecesarios como también aquellos medicamentos que ya no funcionan.

Informacidn relevante del examen fisico incluye:

e Altura, peso; indice de masa corporal (IMC, kg/m2); curvas de crecimiento apropiadas para
adolescentes con o sin hormona de crecimiento (ver los enlaces al final del documento).

e Perimetro cefalico (relevante para infantes y adolescentes que reciben hormona de
crecimiento).

e Perimetro abdominal (para aquellos con historia de gastroparesis o aquellos que reciben
medicamentos psicotrdpicos).

e Signos vitales: Presién arterial y frecuencia cardiaca (PA/FC); sentado y de pie.

e Calidad de la interaccion personal: Comentar el estado de alerta, capacidad de establecery
mantener contacto visual y capacidad de poder hacer un reporte.

e Calidad del habla (hipernasal, dificil de entender) y habilidad de comunicacién (capacidad para
expresar deseos y necesidades)

e Dental- inspeccionar los dientes buscando signos de reflujo (erosion del esmalte), bruxismo y
caries.

e Auscultacién cardiaca- evaluar signos de insuficiencia cardiaca

e Auscultacion pulmonar buscando ventilacion irregular/atelectasias
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e Exploracion abdominal- evaluar la distencién, peristaltismo, hepatomegalia, higado graso,
esplenomegalia y dolor (severidad y localizacion)

e Inspeccién de la espalda buscando escoliosis, cifosis, cicatrices quirdrgicas que pueden estar
infectadas como resultado de frecuentes rasgufios.

e Laforma de caminary evaluacién de articulaciones que causen problemas de movilidad o de la
marcha.

e Extremidades inferiores:

e Inspeccién de pies tales como pie plano y necesidad de plantillas o zapatos
especiales. Ausencia de las ufias como resultado de automutilacién

e Edema en piernas (con fovea o sin fovea), Ulceras de rascado o infeccion.

e Examinar la piel por lesiones de rasgufios, celulitis, plieques de la piel humedos o con micosis,
areas perianales, ampollas abiertas, ulceras, infecciones y descoloracion de la piel debido a
disminucion de la circulacion periférica.

e Genitales- evaluar el estatus puberal, usando los estadios de Tanner. Lesiones de rascado o
sangramiento vaginal.

e Recto- buscar fisuras, sangrado rectal u otras evidencias de rascado rectal.

Determinacién anual de pruebas sanguineas.

e Hemoglobina glicosilada (Hemoglobina A1C) y glucosa en ayunas

e Lipidos en sangre, colesterol (en ayunas), enzimas hepaticas

e Hormona estimuladora del tiroides (TSH), tiroxina total (T4) y tiroxina libre (FT4)

e 25-hidroxivitamina D3, calcio y fésforo

e Hemoglobina y hematdcrito; recuento de leucocitos y plaquetas

e Sodio (Na+), potasio (K+), Urea (BUN) y creatinina deben determinarse con cierta frecuencia.

e Niveles bajos de Na+ (hiponatremia puede sugerir exceso de ingesta de liquidos(intoxicacion
acuosa) y/o un efecto secundario de los medicamentos psicotrépicos o de los
anticonvulsivantes estabilizadores del humor. Niveles de sodio inferiores a 127 pueden causar
convulsiones.

e Factor de crecimiento insulinico-1 (IGF-1) se utiliza para evaluar la dosis apropiada del
seguimiento con hormona del crecimiento.
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Evaluacién gonadal en hombres: Niveles plasmaticos de testosterona, FSH y LH para
determinar la dosis inicial y de sequimiento del tratamiento con testosterona

Evaluacién gonadal en mujeres: Niveles plasmaticos de estradiol, LH y FSH para determinar
dosis inicial y de seguimiento con estrégenos. Pruebas adicionales como niveles de Inhibin By
hormona antimuleriana en plasma, pueden ayudar a determinar el riesgo de fertilidad,
sobretodo en las mujeres.

Otras pruebas de laboratorio clinico incluyen:

Radiografia (rayos-X) de la columna para evaluar escoliosis/cifosis en la evaluacién inicial en la
presencia de signos clinicos sugestivos de curvatura anormal de la columna vertebral y
anualmente desde 10-14 afios de edad. El desarrollo y progresion de escoliosis es igual si
reciben o no hormona del crecimiento, por lo tanto, la presencia de escoliosis no es contra-
indicacién para el uso de la hormona. Segun el grado de curvatura, ortopedas pueden
recomendar aparatos del tdrax para evitar progresion de una curvatura moderada (25-300) o
cirugia cuando es mas avanzada.

Radiografia de las manos, utilizando la mano izquierda para leer la edad ésea 'y compararla
con la edad cronoldgica. La edad 6sea se utiliza en conjunto con los niveles de IGF-1 en el
plasmay la velocidad del crecimiento para monitorizar la dosis o para discontinuar la hormona
del crecimiento cuando se alcanza una edad 6sea de 14.5y 16.5 afios en mujeres y hombres
respectivamente.

Absorciometria radiografica de doble energia (DEXA) cada dos afios para medir la densidad
mineral ésea (para signos de osteoporosis y osteopenia) y la composiciéon corporal (masa
muscular y grasa).

Polisomnografia para averiguar si existe apnea del suefio, especialmente en la presencia
ganancia de peso excesivo; el test de latencia multiple del suefio (MSLT) para descartar
narcolepsia u otros problemas del suefio en la presencia de somnolencia diurna excesiva.
Aparatos de presion continua de la via aérea (CPAP) o la presion positiva de la via aérea
bifasica (BiPAP), son comUnmente usados para el tratamiento de apneas durante elsuefio.
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Recomendaciones para Consultas Clinicas y/o Asesoria.

e Evaluacion bianual de la vision y referir al oftalmélogo si se sospecha error en la refraccion.
e Evaluacion auditiva, si no se ha hecho antes.

e Evaluacion por un endocrinélogo para discutir signos de maduracién sexual o pubertad,
terapia sustitutiva con hormonas sexuales u otra forma de terapia para la
osteoporosis/osteopenia (Revisar la guia de “Vista General de los Problemas del Adolescente
para Médicos” también se recomienda)

e Evaluacion ginecoldgica en las mujeres para discutir sexualidad, embarazo, contraceptivos,
como también el riesgo de adquirir enfermedades venéreas.

e Asegurar que el diagndéstico de SPW esta confirmado con prueba genética adecuada por un
meédico genetista clinico. En aquellos casos sin confirmacion se recomienda de ser posible,
referirlos a un genetista medico para ordenar las pruebas diagnosticas y proveer asesoria
genética apropiada para discutir el significado del resultado como el riesgo de futuros
embarazos.

e Las dietas para mantener un peso adecuado pueden necesitar la ayuda de nutricionista
licenciados ( o equivalente ) con conocimiento de los requerimientos nutricionales de SPW
cada 4-6 meses.

e Fisioterapia para mejorar tono muscular motilidad de articulaciones y recomendaciones de
actividades fisicas y motoras suficientes para utilizar energia.

e Terapia ocupacional para un desarrollo sensor-motor de estimulacién apropiado que se puede
aplicar a su dieta.

e Registralos en una escuela apropiada segun sus capacidades intelectuales y vocacionales con
programas de orientacion para ejercer trabajos bajo supervision.

e Considerar remitir al psicélogo o psiquiatra para evaluacion del tratamiento de los problemas
del comportamiento.

e Contactar profesionales para discutir y establecer una representacién legal de los padres
(Custodia legal)

e Discutir sobre el futuro del estatus financiero y guia administrativa que pueden obtener del
gobierno en ciertos paises. Subsidio o financiamiento puede ser manejado por los padres o
por éllos mismos segun la capacidad intelectual y de control de sus pertenencias.
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e Discutir las posibilidades de admisién en el futuro a grupos residenciales con experiencia en el
manejo de individuos especiales o discapacitados, incluyendo adolescentes y adultos con SPW.

Notas importantes de recordar:

Existen otras condiciones medicas que pueden tener muchas de las caracteristicas de SPW. Es por
lo tanto recomendado que el diagndstico sea correcto y confirmado a través de pruebas genéticas
recomendadas. Con la prueba genética inicial de metilacion del ADN se pueden diagnosticar la
mayoria (>99%) de los casos de SPW. Otras pruebas genéticas ordenadas por genetista médico
pueden ser necesarias para establecer cual de los tres mecanismos es el causante de SPW. IPWSO
puede algunas veces asesorar para identificar los mecanismos diagndsticos.

Fuentes de informacion detallada sobre el diagnéstico, sintomas, evaluacién y manejo del SPW se
pueden encontrar en:

e Pediatrics: www.pediatrics.org/cgi/doi/10.1542/peds.2010-2820

e Gene Reviews: https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1330/

e PWSA Medical Alert Booklet: https://www.pwsausa.org/wp-
content/uploads/2015/11/newMAbookfinal.pdf

Otras fuentes:

Butler et al. Growth Charts for Non-growth Hormone Treated Prader-Willi Syndrome. Pediatrics.
2015;135(1):e126-e135.

e https://www.pwsausa.org/wp-content/uploads/2017/01/Ht-wt-GH-treated-boys-3-18y-
2016.pdf

e https://www.pwsausa.org/wp-content/uploads/2017/01/Ht-wt-GH-treated-girls-3-18y-2016.pdf
e https://www.pwsausa.org/wp-content/uploads/2017/01/BMI-GH-treated-boys-3-18y-2016.pdf
e https://www.pwsausa.org/wp-content/uploads/2017/01/BMI-GH-treated-girls-3-18y-2016.pdf

e https://www.pwsausa.org/wp-content/uploads/2017/01/HC-GH-treated-boys-2016.pdf

e https://www.pwsausa.org/wp-content/uploads/2017/01/HC-GH-treated-girls-2016.pdf
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Bristol Stool Chart

Tipo 1 (¥ Bultos duros separados, como nueces
(dificiles de pasar)
. - Forma de chorizo con pelotitas
Tipo 2
) - Como un chorizo con grietas en la
Tipo 3 superficie
) \ Como una salchicha o culebra, suave
Tipo 4 y blanda
. p‘ «» Porciones con margenes de corte
Tipo 5 <« W claro (pasan facilmente)
. ~ Piezas semisélidas con bordes
Tipo 6 .
irregulares, unas heces blandas
Acuosas, sin piezas soélidas.
Tipo 7 Completamente liquidas.
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Why is “Pace and Chase” important?

« @

Bite ! Bite 2 Drink!
I take a drink after two bites so that all i i
sometimes when | eat, food gets stuck Staff reminds me to take drinks.
. ) : the food goes to my belly. This is called They care about me and want me
in my throat and | don't feel it. & =
Pace and Chase. to be safe.

When | am done eating, | drink my “flush” to

I ask f when my fi ' 5
o e make sure there is no food in my throat.

© The Children’s Institute 2015
BARS T Hoso ol

The Children’s Institute

¢Por qué es importante el “Pace and Chase” (“Marcar el ritmo y cazar”)

A veces cuando como, la comida se atasca en mi garganta y yo no lo noto.

Tomo liquidos después de dos bocados para que toda mi comida baje al estomago. Eso se llama
“Marcar el ritmo y cazar”

El personal de mi cuidado, me piden que tome suficientes liquidos. Se preocupan y siempre desean
lo mejor para mi

Pido agua cuando mi primera bebida se ha acabado.

Cuando termino de comer, bebo mi “sorbo limpiador” para que la comida no se quede en mi
garganta.
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	Una vista general de los Problemes de los Adolescentes para Médicos
	Del Consejo Asesor Clínico y Científico de la Organización Internacional de Síndrome de Prader-Willi (IPWSO)
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