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RESUMO

A Sindrome de Prader-Willi tem origem genética, sendo caracterizado por um quadro
de hipotonia e disturbios enddcrinos, dificuldades motoras, obesidade, déficit cognitivo
hiperfagia, deficiéncia intelectual. Na literatura, ha uma série de estudos que descrevem
exames fisicos e laboratoriais para diagnéstico e estudos comparativos entre individuos com e
sem a sindrome. No entanto, sdo poucos o0s estudos que descrevem processos de intervencéo e
melhoria de qualidade de vida destes individuos. O presente estudo buscou apresentar uma
breve revisdo sobre o tema, relatando sua importancia e implicacfes para o desenvolvimento
de modo a favorecer futuras intervencdes junto a estes individuos.

Palavras-Chave: Qualidade de vida; Sindrome de Prader-Willi; Hipotonia; Obesidade;
Intevencéo Precoce

INTRODUCAO

Algumas sindromes apresentam baixa prevaléncia, o que resulta muitas vezes em
poucos estudos sobre as mesmas. Entretanto, na area de estimulacdo precoce compreender
necessidades especificas de individuos que apresentam deficiéncias ou sindromes raras, faz-se
necessario para contribuir para a qualidade de vida destes individuos. Desta forma, no
presente estudo, realizou-se uma revisdo da literatura sobre a Sindrome de Prader-Willi
(SPW), a qual apresenta prevaléncia de 1/15000. Para o presente artigo, foram selecionados
textos completos, a partir do ano 2000, nos sitios da Capes e Bireme. Para selecdo de temas

secundarios foram indicados os termos: hipotonia, hiperfagia, obesidade e intervencao
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precoce. No escopo do presente estudo foram descritos os textos que contribuiram para
compreensdo dos sintomas, diagnéstico e possibilidades de intervencao.

A relevancia de pesquisas sobre a SPW ¢é destacada por diversos autores
(MOLFETTA, 2002; QUAIO, 2012; YANG, 2013; TUYSUZ, 2014) para que sejam mais
explorados os sinais e sintomas que possibilitam diagnostico precoce, formas de tratamento e
promocdo de desenvolvimento e qualidade de vida. Para tanto, apresenta-se nesta secéo
algumas questdes que se mostram pertinentes ao estudo, sendo estas: a conceituacdo da
sindrome, implicacbes dos principais sintomas observados, diagnostico, pesquisas,
intervencdes e atuagdo multiprofissional.

A SPW foi reportada primeiramente em 1956, sendo os detalhes etiologicos e
interventivos investigados até os dias atuais (SETTI, 2012). Trata-se de uma sindrome
genética que apresenta como sinais e sintomas um quadro de hipotonia e distdrbios
endocrinos, podendo acarretar dificuldades motoras e obesidade (CARVALHO; TRAD;
PINA-NETO, 2006; CARVALHO et al. 2007; ROSSO, 2012), hiperfagia e deficiéncia
intelectual (CARVALHO; TRAD, PINA-NETO, 2012) e baixa estatura (DAMIANI, 2008;
CASSIDY; DRISCOLL, 2009).

Para o diagnostico clinico, Damiani (2008) destacou a necessidade de estudo do acido
desoxirribonucleico (DNA), avaliado por biologia molecular, considerando como indicadores
importantes para a avaliacdo a presenca de hipotonia e histérico de succdo precéria (até os
dois anos), seguido de baixo desenvolvimento global, hiperfagia e obesidade (de dois a seis
anos), deficiéncia intelectual leve ou moderada, compulsdo alimentar, hipogonadismo e
problemas comportamentais (da adolescéncia até a vida adulta). As dificuldades alimentares
tendem a permanecer na adolescéncia e vida adulta, requerendo medidas restritivas
frequentes. Quanto mais precoce o diagnostico, melhores serdo as condigbes de
estabelecimento dessas medidas, o que podera favorecer a manutencao do peso. Porém, o que
se percebe na descri¢cdo dos estudos é que poucos sdo 0s casos em que a SPW ¢é diagnosticada
no primeiro ano de vida. No estudo descrito por Quaio et al. (2012) entre 35 pacientes

acompanhados, apenas seis deles tiveram o diagndstico precoce.

A hipotonia é o primeiro e um dos mais relevantes sinais a serem observados em
neonatos. Em estudo desenvolvido por Tuysuzet al. (2014) com 65 bebés com quadro de
hipotonia, a prevaléncia para SPW foi de 10,7% (7/65). Em relacdo as dificuldades motoras,
Damiani (2008) apontou que a hipotonia pode ser tdo marcante no primeiro ano de vida a
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ponto de dificultar a alimentacdo do bebé, levando muitos a serem alimentados por sonda para
evitar morte por inanigao.

A obesidade em pessoas com a SPW surge em decorréncia de disturbios enddcrinos e
metabolicos, os quais tem como consequéncia a diminuicdo de saciedade, seguidos de
hiperfagia (CARVALHO et al. 2007). A falha no envio da resposta de saciedade €
interpretada pelo organismo como fome, o que torna dificil o controle alimentar, requerendo
atencdo constante. Entre os sintomas destacados no presente estudo, os distdrbios endocrinos
ainda requerem atencdo, sobretudo em relagédo as consequéncias relacionadas a baixa estatura

e problemas relacionados a puberdade em razdo de hipogonadismo.

A possibilidade de tratamento hormonal com aplicacdes de rhGH foi investigada por
Kuo et al. (2007) e Damiani (2008), observando-se resultados positivos para constituicao
corporea, aumento da massa magra e tecido 6sseo, efeitos que extrapolam a questdo da baixa
estatura. No entanto, para alguns pacientes, Kuo et al. (2007) observou alguns efeitos

colaterais que precisam ser cuidadosamente analisados.

Kuo et al. (2007) avaliou sete pacientes por dois anos com idades entre seis e 14 anos,
com acompanhamento longitudinal a cada trés meses, durante um periodo de dois anos. Neste
periodo os pacientes recebiam aplicacdo de Hormonio do Crescimento (hrGH) na dose 0,1
U/kg/dia subcutaneo, no maximo 8 U/dia, seis vezes por semana. Dois dos pacientes
precisaram interromper o tratamento em razdo da ocorréncia de efeitos colaterais (edema nos
membros inferiores, hipertensdo arterial e epifisiélise da cabega do fémur). Para os pacientes
que continuaram o tratamento observou-se melhora na composicdo corpérea, aumento da
velocidade de crescimento, discreta diminuicdo de gordura corporal, aumento da massa magra
e do tecido 6sseo. Também se observaram ganhos relacionados ao desempenho motor e
agilidade. Os resultados sugerem que o tratamento propicia efeitos benéficos na aparéncia
fisica, energia e resisténcia, diminuindo as dificuldades sociais existentes. Porém, a eminéncia

dos efeitos colaterais precisa ser avaliada individualmente.

Segundo Damiani (2008) os pacientes tratados com hrGH tiveram além dos ganhos
supramencionados, melhora cognitiva e da linguagem, comparados aos pacientes que néo
receberam tratamento no primeiro ano. O autor apontou que o uso de hrGH em pacientes com
SPW propicia melhoria de qualidade de vida da criangas, devendo ser indicado precocemente.
Embora comumente o hrGH encontre-se associado as questdes do crescimento, sua indicacéo

na SPW contribui para a melhora do perfil metabolico do paciente.



O tratamento com hrGH também tem sido indicado para pacientes que apresentam
quadro de escoliose, com alta prevaléncia na adolescéncia. O diagnéstico para escoliose em
criancas com SPW tem ocorrido, para 15% delas, em torno dos 3 a 6 anos e, na adolescéncia,
cerca de 80% deles tem indicativos cirargicos de alta complexidade (PEDRAIS;
MARCUSON; GALLEGOS, 2012).

Outra questdo muito presente na descricdo da SPW é a ocorréncia de deficiéncia
intelectual leve ou moderada. Porém esta relacdo ainda ndo se encontra suficientemente
explicada, variando em torno dos subtipos da SPW e grau de comprometimento do individuo
na vida adulta, principalmente em relacdo a linguagem. No estudo de Chevalereet al. (2013)
buscou-se identificar se vinte individuos adultos com SPW tinham sua fungdo executiva
global prejudicada e como o quociente intelectual (QI) e funcGes executivas se relacionavam
aos subtipicos genotipicos. Os resultados apontaram para um déficit de funcionamento
executivo, que estd mais ligado a habilidades verbais do que de desempenho. Apontaram,
também, que o impacto no funcionamento executivo pode variar de acordo com o genotipo.

Considerando as habilidades verbais necesséarias para avaliacdo da funcéo executiva e
melhor compreensdo das variaveis relacionadas a deficiéncia mental, intervencdes na area da
linguagem mostram-se extremamente necessarias. Neste ambito, Misquiatti et al. (2011)
relataram um estudo de caso, de acompanhamento longitudinal, para o qual a intervencéo
fonoaudiolégica com uma crianga com a SPW foi eficaz em diferentes niveis, no que se refere
as habilidades fonoldgicas, sintaticas, lexicais e pragmaticas da linguagem. A crianca foi

acompanhada dos quatro a oito anos, mostrando boa evolucéo de repertdrio e compreensao.

A deficiéncia mental em pacientes que apresentam sindromes genéticas precisa ser
devidamente avaliada, valorizando-se as habilidades que sejam promissoras para a promocao
de qualidade de vida e autonomia do individuo.

Pesquisas como as de Setti et al. (2012) apontaram para a importancia do trabalho
multidisciplinar afim de que se possam amenizar os efeitos deletérios da SPW. No relato dos
autores, teve destaque a relevancia do diagnostico correto e intervencfes terapéuticas e
educacionais precoces, bem como a atuacdo de uma equipe multiprofissional integrada e o
desenvolvimento de protocolos assistenciais para melhor manejo dos pacientes.

Os textos destacados no presente estudo contribuiram para que se atingissem 0s
objetivos de fomentar a discussdo e acerca dos sintomas, diagnéstico e tratamento da SPW.

Contudo, ainda permanece a necessidade de desenvolvimento de estudos sobre



acompanhamentos multiprofissionais a pessoas com a sindrome de modo a prevenir a

obesidade e déficits cognitivos.

CONCLUSAO

A presente revisao aponta para a existéncia de textos descritivos sobre os sintomas e
diagnostico, porém ndo foram encontradas producdes no ambito da psicologia e da educacao
de modo a divulgar formas de intervencao que favorecam a qualidade de vida de individuos

com a SPW. A lacuna encontrada aponta para a necessidade de producdes nesta area.

Concluimos que pouco trabalhos foram desenvolvido sobre a sindrome em quase 60
anos, contudo houve um avan¢o com a possibilidade do diagndstico precoce e tratamentos
remediativos. A escassez de material para estudos e tratamentos ainda em andamento
demostra que h&a muito a ser estudado sobre a SPW e que no momento o que se pode fazer é
tentar identificar precocemente a crianga com a sindrome e desenvolver junto a mesma e seus
familiares intervencfes preventivas, principalmente que possam minimizar as questdes da
obesidade, déficit intelectual, problemas sociais e académicos. O trabalho requer atuacdo de

uma equipe multiprofissional integrada.
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