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RESUMEN

El 4 ndrome de Prader Willi es una afeccion de nifiosy jovenes caracterizada
por obesidad, baja talla, oligofrenia, [lanto débil o gemido, hipoplasia de los
escrotos, tedti culos no descendidos, entre otros. En la pubertad se asociaa un
desarrollo demorado e incompleto y a la aparicion de diabetes mellitus y
elevada excrecion de gonadotropina. Presentamos en este trabajo a dos
pacientes que cumplen estos criterios cli nicos y que fueron estudiados en el
Policlinico Docente «19 de Abril». Se realiza una breve revision
bibliografica del § ndrome.

Palabras clave: Trastornos genéticos del neurodesarrollo, hipogonadismo,
obesidad, 9 ndrome de Prader Willi.

En 1956, Labbart y Willi describieron en Suiza un § ndrome caracterizado por obesidad,
bgja talla, oligofrenia y acromicria que generalmente estaba precedido por amiotoni a
infantil. Una variante del estigma degenerativo fue detectada en nifios y jovenes con
hipoplasia de escrotos y tedticulos no descendidos retenidos en la region inguinal o
abdominal y existian ademéas antecedentes de Ilanto debil y retardado a nacer, dificultad
para la succion y desarrollo tardo e incompleto en la pubertad. Se unid6 a estas
manifestaciones clinicas la aparicion de una diabetes mellitus juvenil con aumentada
excrecion de gonatropina.

Estos autores, conjuntamente con Falcon, describieron el 9 ndrome en el 8.vo Congreso
Internacional de Pediatria En 1961, Prader y Willi presentaron un anélisis de 14 pacientes
en el 1l Congreso Internacional sobre Retraso Mental y apuntaron en su estudio, que estos
pacientes presentaban generamente bajo peso a nacer y que los movimientos fetales
disminui an en el Ultimo trimestre del embarazo. En este trabajo se exponen dos casos que
presentan estas caracteri gicas cli nicas.



PRESENTACION DE DOS CASOS
Caso 1

Paciente A. M. P, historia cli nica 758577, de 4 1/2 meses de edad, raza blanca, del sexo
masculino, con antecedentes de poco movimiento fetal y Ilanto débil al nacer (gemido). Los
hallazgos cli nicos mas importantes en el interrogatorio fueron:

a) Antecedentes patologicos prenatales, natales y postnatales (APNP):
Movimientos fetales disminuidos durante los tres uUltimos meses de

embarazo, parto eutocico, llanto débil a nacer.
b) Antecedentes patoldgicos personales (APP): Un ingreso al mes de nacido
por bronconeumon a
¢) Desarrollo psicomotor (DPM): Succion débil, llanto débil. No sostiene
aun la cabeza.

En el examen fi sico encontramos;
a) Regional.

Cara: Implantacion baja de las orejas e hipertelorismo.

Region inguinal: Se palpa tumoracion bilateral de consistencia blanda, de unos 2
cm. de diametro, movibles, no dolorosas.

Genitales externos. Bolsas escrotales vad as (escroto plano).

b) Por aparatos.

Aparato respiratorio. Polipnea leve, no tirgje. Murmullo vesicular normal en ambos
campos pulmonares. Frecuenciarespiratoriade 76 r/ min.

Aparato cardiovascular. Ruidos cardi acos ritmicos y bien golpeados. No se
auscultan soplos. Frecuencia cardi aca de 100 lat/min.

Aparato Neuroldgico. Hipoton amuscular generalizada. Arreflexia osteotendinosay
cutaneo mucosa

En el examen fi sico se detectd hipotoni a generalizada, arreflexia osteotendinosa, escroto
plano, tumoracion inguinal bilateral compatible con testiculo no descendido y pene
peguerio. Serealizaron estudios complementarios con los resultados siguientes:

Exploracion ésea: normal.

Edad Gsea: Se corresponde con la de un recién nacido.
Radiografi ade torax: normal.

Hemograma, orina, heces fecales. normales.

Glicemia: normal.

Biopsia muscular: No se observa alteraciones histol6gicas.
Aldolasa: normal.

Transaminasa oxalacética: normal.



Transaminasa piravica: normal.

Calcio, fosforo y fosfatasa alcalina: normales.

Colesterol: normal.

Biopsia muscular: no se apreciaron alteraciones histoldgicas.

Laringoscopia directa: Buena motilidad de region glética. Regiones supragléticae
infraglética normales.

Cromatina sexual: Sexo genético negativo.

Caso 2

Paciente G. L. A., historiacli nica 758899, de 9 meses de edad, raza blanca, sexo masculino
y antecedentes obstétricos de pérdida de li quidos 2 d as anteriores a parto. Al nacer el
[lanto erademorado y presenté cianosis, por lo que recibio oxigenoterapia. Fue trd do ahora
al centro porque a los padres les preocupa que notan que «progresa muy poco», su llanto no
esfuertey a pesar de su edad no se sienta ni se mantiene sentado.

a) APNP: Ruptura prematura de membranas. Parto eutdcico. Llanto
demorado al nacer, cianosis generalizada, aplicacion de oxigenoterapia.

b) APP: No.

¢) DPM: Sostuvo la cabeza alos 4 meses. Sonrisa social desde los 5 meses.
Se moviliza poco, se vira en la cama actualmente lo cual no es frecuente, no
Se sienta espontaneamente y cuando lo sientan no se sogtiene.

En el examen fi sico encontramos;
a) Regional.

Cara. Aumento del diametro interpupilar (hipertelorismo). Presenta estrabismo
divergente bilateral.

Abdomen: Globuloso, suave depresible. No visceromegalia. Timpanismo a la
percusion.

Genitales externos. Pene pequefio. Bolsas escrotales vad as (escroto plano).
Testi culos no descendidos.

b) Por aparatos.

Neurologico. No sigue los objetos con al vista. Presenta reflejo pupilar con buena
respuesta a la luz. No sostiene bien los objetos. La presion palmar es débil,
transitoria. Presenta hipotoni a generalizada. Arreflexia patelar bilateral. Reflejo de
Babinski presente.

Los estudios complementarios presentaron alteraciones significativas, tales como la edad
Osea no existi agparicion de los nucleos de osificacion. El electroencefalograma de sue
fue normal, radiografi a de craneo con cierre total de la fontanela anterior y las suturas



presentes. Los resultados del hemograma, la eritrosedimentacion, serologia 'y orina fueron
normales.

En la laringoscopia directa fueron hallazgos de interés las cuerdas vocales con discreta
hipotonia en sus movimientos, la epiglotis fue normal; sexo genético con resultado
negativo; dermatoglifos con conteo total de crestas de 154, suma de la linea ab 77, fata
trirradio d, clinodactilia, no compatible con dermatoglifos anormales conocidos.

DISCUSION

Ambos pacientes presentaron criterios cli nicos y resultados de estudios complementarios
compatibles con el diagndstico de 9 ndrome de Prader Willi, y sus principales
manifestaciones coincidentes fueron las siguientes:.

Craneo facial: desviacion de la cisura pal pebral.

Miembros y otras. manos y pies pequefios, obesidad, hipogenitalismo, diabetes
mellitus.

Disfuncion muscular: hipoton adesde la primerainfancia.

Deficiencia mental: presente.

Estaturabgja: presente.

Transmision genética: presente.

El 9 ndrome de Prader Willi es un defecto multisistémico debido a una rara ateracion
citogenética del neurodesarrollo y un inusual fenotipo de la conciencia'> Son
caracteri gicos la elevada excrecion de gonadotropina, disminucion de los niveles sericos de
hormona del crecimiento relacionada con una disfuncién hipotalamo-hipofisariaes y en
estudios recientes se ha demostrado € aumento de la actividad de la monoamino oxidasa
(MAO-B).”

El 9 ndrome de Prader Willi y el 9 ndrome de Angelman son trastornos del neurodesarrollo®
gue actualmente son citados con frecuencia en la literatura porque presentan mecanismos
genéticos interrelacionados, cuya alteracion se localiza en el cromosoma 15g11-13.°

En el 50 % a 60 % de los casos de 9 ndrome de Prader Willi se puede detectar una delecion
intersticial de la banda q12 en el brazo largo del cromosoma 15, q11g13, correspondiente
en todos los casos a cromosoma 15 de origen paterno.®

La base molecular de este 9 ndrome se sitla en el contexto de la imprimacion. Se supone
gue un gen o un grupo de genes del cromosoma 15 materno sufren laimprimacion y quedan
silenciados, de modo que el unico alelo funcional es el del cromosoma paterno.

Hoy se conoce que este gen juega un papel principal en el centro de regulacion de este
codigo genético, lo cual ha sido demostrado mediante el estudio de embriones humanos en



todas las etapas de este periodo y se ha demostrado que la expresion monoalélica de los
alelos paternos ocurre en el estadio de cuatro células.>
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