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A primeira descricdo da sindrome de Prader-Willi € geralmente atribuida a
Charles Dickens, o popular romancista inglés do século XIX, que, nos seus
famosos textos humoristicos The Posthumous Papers of the Pickwick Club,
publicados entre 1836-1837, se refere a um rapaz obeso, com muito apetite, de
face corada e num estado de sonoléncia permanente. Na Ultima década, a
sindrome de Prader-Willi foi objecto de um grande interesse por parte da
comunidade cientifica devido ao seu peculiar fenétipo comportamental
(conjunto relativamente homdgeneo e coerente de tracos comportamentais e
gue é consequéncia da expressdo de um ou de varios genes), muitas vezes
mais tipico e sugestivo do diagnéstico do que as prOprias caracteristicas
fisicas.

A sindrome de Prader-willi esta associada, em mais de 70% dos casos, a uma
perturbacdo (frequentemente, auséncia) de material genético de origem
paterna, localizado no cromossoma 15. Quando, nesta mesma localizacéo
cromossémica, ha uma alteracdo do material genético de proveniéncia
materna, as criancas podem apresentar caracteristicas fisicas e
desenvolvimentais de uma outra doenca: a sindrome de Angelman (é uma
doenca mais grave). A maioria dos casos da sindrome de Prader-Willi é
esporadica (ha algumas excepcgdes), razdo por que, no mesmo casal, e
relativamente aos proximos filhos, ndo parece haver um risco muito aumentado
de recorréncia desta doenca.

A prevaléncia (numero de casos da doenca em determinada populacdo e em
determinado periodo de tempo) ndo é bem conhecida, mas parece situar-se,
aproximadamente, em um caso para cada 10.000 pessoas. Todavia, estudos
recentemente efectuados na Suécia apontam para uma prevaléncia
consideravelmente superior. Em Portugal, onde n&o ha dados fidedignos sobre
esta matéria e outras afins, a prevaléncia da sindrome de Prader-Willi é
totalmente desconhecida, tornando muito dificil o conhecimento da evolucéo e
da historia natural da doenca. Parece haver uma prevaléncia idéntica nos dois
Sexos.

Durante a gravidez, a mae pode notar que os movimentos do feto sao
escassos e pobres. Durante o parto, em cerca de 20% dos casos, a
apresentacdo € pélvica (apresentacdo popularmente designada como de
rabinho). Logo apdés o nascimento, um dos sinais mais caracteristicos e
precoces da sindrome de Prader-Willi € a hipotonia (em linguagem médica, o
termo sinal corresponde a uma manifestacdo de doenca susceptivel de se
encontrar no exame fisico, sendo, por conseguinte, um achado objectivo e
verificavel por diferentes observadores; sdo exemplos, entre muitos outros, 0s
olhos vermelhos, as manchas na pele e as tumefaccbes articulares). A
hipotonia (grosseiramente, falta de forca muscular) encontrada no periodo
neonatal e nos primeiros meses de vida pode ser muito importante e levar os
clinicos a estabelecer progndsticos desajustados (geralmente, com o avancar
da idade, a hipotonia vai-se reduzindo). O choro é muito singular: é fraco,
pouco sustentado e de uma frequéncia muito elevada (muito agudo). O aspecto
fisico das criancas com a sindrome de Prader-Willi € relativamente
caracteristico: regido frontal estreita, fendas palpebrais amendoadas e labio
superior fino e virado para baixo. Estdo descritos, nos primeiros doze meses de
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vida, muitas dificuldades alimentares. Curiosamente, a partir do segundo ano
de vida, uma das principais manifestagcdes da sindrome de Prader-Willi é o
excesso de apetite, facto que origina, quase sempre, formas muito graves de
obesidade. Os adultos com a sindrome de Prader-Willi apresentam uma
estatura baixa (para os homens, a média da altura, no final do crescimento,
situa-se nos 155 cm; para as mulheres, a média situa-se nos 147 cm). As maos
e 0s pés sdo pequenos. Outra das manifestacfes muito comuns nesta doenca
€ o0 hipogonadismo (insuficiente desenvolvimento dos 6rgdos genitais), nem
sempre facil de detectar, sobretudo no sexo feminino. 60% das mulheres com a
sindrome de Prader-Willi tém amenorreia (auséncia de fluxos menstruais); em
40% das mulheres, a menarca (inicio da menstruagcédo) ocorre entre os 10 e 0os
28 anos, com uma meédia aos 17 anos. No sexo masculino, sdo achados
frequentes o pénis pequeno e a criptorquidia (auséncia do testiculo nas bolsas
escrotais). Nas criancas com a sindrome de Prader-Willi, ha uma maior
incidéncia de estrabismo (grosseiramente, corresponde a um desalinhamento
dos eixos oculares, dando a sensacgao de olhos tortos), de hipertenséo arterial
e de diabetes mellitus (em linguagem corrente, uma intolerancia aos acgucares).
Relativamente ao desenvolvimento psicomotor, as pessoas com a sindrome de
Prader-Willi apresentam, em cerca de 90% dos casos, um défice cognitivo
(designacédo preferivel as antigas terminologias de atraso mental e de
deficiéncia mental) ligeiro a moderado, raramente grave. Provavelmente
relacionadas com a hipotonia ja referida, estdo descritas perturbacdes
significativas nas areas motoras, com atrasos nas aquisi¢cdes, entre outras, de
competéncias como o segurar a cabeca, o sentar, o andar, o correr, e o saltar.
Um achado curioso é o da perseveranca verbal em determinados temas (falam
repetidamente, de forma obsessiva, sobre determinados tépicos). Em 10% dos
casos, ndo ha qualquer défice cognitivo.

No que concerne ao comportamento, as pessoas com a sindrome de Prader-
Willi podem apresentar manifestagbes bastante peculiares: sdo calmas,
hipoactivas, doceis e simpaticas. Contudo, estdo descritos acessos de
irritabilidade e de célera, durante os quais mdveis e objectos, por exemplo,
podem ser destruidos. A estes acessos de faria, seguem-se longos periodos de
acalmia. Nao raramente, beliscam, de forma persistente, a pele, originando
feridas, escoriacfes e, por vezes, perdas de substancia.

Como ja referido anteriormente, as pessoas com a sindrome de Prader-Willi,
sobretudo a partir do primeiro ano de vida, apresentam uma fome insaciavel,
muito dificil de controlar. Amilude, por forma a obviar-se aos acessos de
ingestdo compulsiva de comida (bulimia), é necessario aferrolhoar o frigorifico
e a despensa. Nem sempre esta atitude é eficaz, ja que a obsessdo com a
comida as leva a eliminar qualquer barreira ou obstaculo ao seu acesso.

Para uma adequada intervencao, que deve incluir uma ajuda efectiva a familia,
torna-se necessario o apoio de diversos profissionais (equipa pluridisciplinar).

Além de um Pediatra Desenvolvimentalista (que devera coordenar a equipa), é
indispensavel a colaboracdo de um Educador ou de um Professor
especializado, que deverd desenhar um curriculo bem adaptado as
caracteristicas de personalidade e as dificuldades especificas da crianca. Este
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apoio deve ser iniciado o mais precocemente possivel, se possivel logo apoés a
confirmacdo (ou na sequéncia de uma forte suspeita) de que ha uma
perturbacdo do desenvolvimento (ainda que o diagnédstico de sindrome de
Prader-Willi ndo tenha sido formulado). E necessario, também, o concurso de
um Nutricionista, por forma a promover-se o controlo do peso, geralmente por
meio de uma dieta hipocaldrica (pobre em calorias) e equilibrada. Quando as
perturbacbes comportamentais e emocionais sao significativas, deve solicitar-
se 0 apoio de Psicdlogos e de Pedo-Psiquiatras.

A esperanca de vida das pessoas com a sindrome de Prader-Willi, devido aos

problemas de obesidade e a outros, é consideravelmente inferior a da
populacéo geral.
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