ASOCIACION MADRILENA
PARA EL SINDROME DE
PRADER-WILLI

Hipotonia neonatal severa y depresion respiratoria prolongada
No olvidar el Sindrome de Prader Willi
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Introduccion. La hipotonia neonatal requiere experiencia y paciencia por parte del neonatélogo y
neuropediatra. EI SPW en el RN se caracteriza por hipotonia, hiporreflexia, escasez de
movimientos y alteraciones deglutorias. Su diagndstico es dificil e infrecuente, ya que el
fenotipo dismorfoldgico y conductual tipico mas adelante, no esta presente todavia. Una
intubacion de mas de 5 dias, es tipica de hipotonias neonatales de origen periférico, pero
no de las de origen central; incluso Dubowitz comenta que el SPW no se asocia a
dificultades respiratorias.

Caso clinico. Prematuro (34semanas), hipotdnico, con escasos movimientos, palido y edematoso,
criptorquidia, y distrés respiratorio. Requiri6 ventilacion mecanica 23 dias y alimentacién
por sonda 10 semanas. EEG inicial descargas multifocales normalizandose al 4° mes.
Nunca crisis. EI EMG-VC, la neuroimagen y un estudio metabdlico amplio fueron
normales, a excepcion de hipocarnitinemia transitoria a las 2 semanas.

Asombrosa mejoria progresiva en tono y actividad a partir de los 2 meses, y a los 5 meses
ante el curso clinico seguido y rasgos mas evidentes se pide FISH SPW: deleccion paterna
de novo 15g11-g13.

Conclusiones. Pensar en un SPW también ante hipotonia severa con complicaciones respiratorias
y alimenticias prolongadas. Nunca hay que olvidar realizar genética de SPW ante una
hipotonia neonatal si la electrofisiologia, neuroimagen y estudios metabolicos son
normales. El diagnostico temprano de SPW ayuda a prevenir de técnicas posteriores mas
invasivas, a ser mas positivo en el pronostico frente a otros diagndsticos mas infaustos, y a
un mejor desarrollo de estos nifios SPW mediante una estimulacion precoz adecuada.
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