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El Sindrome de Prader-Willi s una alteracion genética no hereditaria poco comuin que puede presentarse en cualquier raza
0 sexo. Su incidencia es aproximadamente de 1:15.000.

Las caracteristicas clinicas principales incluyen hipotonia muscular, rasqos faciales caracteristicos, problemas con la alimentacion,
apetito insaciable, obesidad, hipogonadismo y desarrollo sexual incompleto, retraso psicomotor en diferentes grados, baja
estatura, manos y pies pequenos, trastornos del suefio y problemas de comportamiento. Caracteristicas que se presentan de
forma variable en cada enfermo.

El diagnostico se basa en la sospecha por los sintomas clinicos y por la confirmacién posterior de la inactivacion de los genes
paternos en la region 15q11-q13 del cromosoma 15.

A pesar de que en la actualidad no disponemos de tratamiento preventivo ni curativo, el diagnostico precoz es esencial. La
atencion temprana y especializada debe permitir prevenir la evolucion més agresiva de la enfermedad, logrando mejorar los
resultados de rendimiento neuropsicologico y motor asi como el evitar la presencia de complicaciones graves que pueden
poner en peligro la vida del paciente.

Las complicaciones respiratorias suelen ser muy frecuentes. Complicaciones que asi mismo pueden empeorar la situacion
general del paciente incrementando sus déficits o incluso pudiendo ser causa de un desenlace fatal.

(aracteristicas comunes en pacientes con SPW son;

+ lasinfecciones respiratorias de repeticion,

* la excesiva somnolencia diurna,

+ el ronquido,

* apresencia de Apneas obstructivas y centrales,

» yalteraciones de la arquitectura del suefio con anormalidades en la
organizacion de la fase REM.

Desde el punto de vista funcional respiratorio con frecuencia presentan patrones restrictivos y mas ocasionalmente un patron
obstructivo no muy importante con una reduccion de la respuesta frente a los estimulos de la hipoxia e hipercarbia. Desaturaciones
durante el suefio pueden ser frecuentes. La obesidad mérbida y la debilidad muscular estan en la base de la mayoria de sintomas
respiratorios por lo que su prevencion y tratamiento seran basicos para su control. Los estudios funcionales respiratorios, los
estudios del suefio y de los trastornos respiratorios durante el mismo seran importantes para su diagnostico asi como parasu
control evolutivo y de respuesta al tratamiento.

El tratamiento precoz de los cuadros infecciosos y la practica de fisioterapia respiratoria y deporte serén importantes especialmente
en los casos que presenten mayor hipotonia. Diferentes estrategias y combinacion de las mismas se utilizan para prevenir el
desarrollo de cor pulmonale en los pacientes con SPW con trastornos respiratorios durante el suefio: 1) prevencion y tratamiento
de la obesidad, 2) adenoamigdalectomia, 3) CPAP/ traquesotomia/ Ventilacion no invasiva, 4) hormona del crecimiento (GH). ..
La GH ademés de otros beneficios relacionados con el control de la obesidad, crecimiento..podria tener efectos favorables sobre
la musculatura respiratoria y sobre la ventilacion y el control central de la misma al aumentar la sensibilidad de los
quimiorreceptores periféricos a la (02.

A pesar de ello la publicacién de algunos casos de muerte en pacientes tratados con GH hace que sea en la actualidad un tema
controvertido. En ausencia de mayor evidencia el ajustar las dosis adecuadamente al minimo necesario, la monitorizacién
cercana de la respuesta al tratamiento con estudios polisonograficos e incluso su contraindicacion y/o su uso con extrema
precaucion en algunos casos seleccionados de mayor riesqo pareceria razonable.
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