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ATENCION MEDICA PARA ADULTOS CON SINDROME DE PRADER-
WILLI

Guia de evaluacion para médicos

Aprobada por la Junta asesora clinica y cientifica (CSAB) de la Organizacién Internacional para el Sindrome de Prader-
Willi (IPWSO) en enero del 2018

El sindrome de Prader-Willi (SPW) es un trastorno genético complejo y altamente variable con muchas manifestaciones y
posibles complicaciones médicas y psiquiatricas, las cuales se tratan de manera mas eficaz al comienzo de su desarrollo. Si
bien los adultos con SPW pueden estar saludables, estdn en riesgo de complicaciones potenciales, las cuales se detallan en
el documento adjunto Resumen de problemas de salud para especialistas del area médica. Por lo tanto, es sumamente

importante que se sometan a evaluacién clinica general y a analisis de sangre por lo menos una vez al afio. Se recomienda
realizar los exdmenes que se indican a continuacién durante las visitas médicas. La IPWSO es consciente que el acceso a
servicios de salud y a especialistas puede variar considerablemente. En este documento se resumen las principales
recomendaciones en materia de salud en el subentendido que los recursos estén disponibles.

El diagndstico clinico del SPW deberia confirmarse mediante pruebas genéticas. Basta una sola prueba genética (andlisis de
metilacién del ADN) para obtener un diagndstico de manera concluyente en mas del 99 % de los casos.

Pauta de evaluacion de antecedentes médicos :

® Maedicamentos y dosis: ya no es necesario evaluar los medicamentos y las interacciones farmacoldgicas.
® Peso: evaluar cambios recientes y hacer una comparacion con el Gltimo control.

® Entorno alimentario: acceso a alimentos en el hogar, el trabajo y otros lugares. Grado de supervision. Intervenciones
dietéticas.

® Actividad fisica y ejercicios: horas de rutina semanales.
e Dificultades respiratorias: falta de aliento con la actividad.
® Alteraciones del sueio: ronquidos, signos de apnea, insomnio, somnolencia diurna.

® Problemas gastrointestinales: reflujo, habitos en el bafio, estrefiimiento y su tratamiento, recogimiento rectal
(comun en el PWS, que puede dar como resultado fistulas o infeccion).

® QOrinarse en la cama: y posibles signos de infeccién del tracto urinario.
® Sexualidad, relaciones y educacidn: ciclos menstruales, anticoncepcién en ambos sexos.
® Tendencia a rascarse la piel: puede causar infecciones.

® Estado mental, emocional y psicoldgico.



O Problemas de comportamiento: por ejemplo, rabietas graves.
O Habitos inusuales: por ejemplo, perseverancia, comportamientos repetitivos, rasgos autistas.

O Sintomas psiquiatricos: psicosis, trastorno del estado de animo, cambios graves en el comportamiento.

® Sjtuacion de vivienda: por ejemplo, évive en su casa, con otros individuos con discapacidad intelectual o en un centro
especial? Evaluar la situacidn social y financiera del paciente, y el conocimiento de los cuidadores acerca del PWS.

® Sjtuacion laboral o programa diario: érecibe educacidn y participa de un plan de actividades satisfactorias?
SE SUGIERE UN EXAMEN FiSICO GENERAL QUE INCLUYA:

® Altura, peso e indice de masa corporal (IMC, kg/m2).

® Signos vitales: evaluar para saber si hay hipertensidén o posibles arritmias provocadas por medicamentos.

® Dentadura: inspeccionar la dentadura para saber si hay signos de reflujo, rechinamiento de dientes o caries muy
avanzadas.

® Auscultacion cardiaca: evaluar insuficiencia cardiaca, cor pulmonale.

® Auscultacion pulmonar: ventilacidn irregular, atelectasia

® Examen abdominal: pruebas de estrefiimiento?

® Inspeccién de espalda y articulaciones: escoliosis, cifosis, anormalidades articulares?
® Edema en las piernas? Ulceras?

® Posicidn de los pies: necesidad de calzado especial?

® Examen dérmico: signos de rascado, llagas, infecciones?

® Envarones, examen genital en busqueda de criptorquidea (si presente, referir para evaluacion quirurgica)

ANALITICAS DE SANGRE (anuales o bianuales): recomendable analisis en ayunas a las 8 de la mafiana, para lipidos, glucosa
y actividad diurna de testosterona.

* TSH, T3 libre, T4 libre (es decir, pruebas de la funcién tiroidea)
* Hemoglobina Alc o glucosa en sangre en ayunas

*  Vitamina D (25-DH), calcio, fésforo

* Hemoglobina y recuento de células sanguineas.

* Na+, K+, creatinina (la hiponatremia puede sugerir una ingesta excesiva de liquidos o efectos secundarios de los
medicamentos)

* Lipidos sanguineos, colesterol, enzimas hepaticas.



*  Hombres: testosterona, LH; Mujeres: estradiol, FSH (si no reciben tratamiento con hormonas sexuales)

* |IGF-1: para aquellos tratados con hormona de crecimiento, confirmando dosis y cumplimiento

OTROS exdmenes recomendados:
*  Examen de oftalmologia cada 2 a 3 afios.
*  Examen dental e higiene dos veces al afio o con mayor frecuencia si es necesario

*  Evaluacién de la audicidn en personas con problemas de habla y mayores de 50 afios.

Si es posible, también se recomienda lo siguiente:
e Evaluacion realizada por un endocrino para evaluar la funcién hipofisaria / hipotaldmica y el riesgo de diabetes.

*  Evaluacion por un médico genetista para garantizar que se hayan realizado las pruebas genéticas correctas y para
asesoria genética para futuros riesgos de recurrencia para la familia.

* Dietista (o equivalente) cada 6 meses, asegurando el conocimiento de los requisitos de PWS
*  Evaluacion de fisioterapia de articulaciones, musculos y recomendaciones para actividades motoras.
*  DEXA (para densidad mineral ésea y composicién corporal) cada 3 afios

* Estudios del suefio para evaluar la apnea del suefio central u obstructiva o la narcolepsia, si estd indicado.

Tenga en cuenta:

Algunas otras condiciones pueden superponerse en los signos y sintomas con el SPW. Es éptimo asegurar que el
diagndstico sea correcto mediante pruebas genéticas. IPWSO puede ser de ayuda en la identificacidn de fuentes de
diagndstico.

Una fuente de informacion detallada sobre el diagndstico, los sintomas, la evaluacién y el manejo de SPW es GeneReviews:
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1330/



https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1330/

CUIDADOS MEDICOS PARA ADULTOS CON SPW

Una guia general para médicos

Aprobado por el Directorio Clinico y Cientifico de la Organizacidon Internacional del Sindrome de Prader-Willi (IPWSQ) Enero
2018.

El Sindrome Prader-Willi (SPW) es un desorden genético complejo con amplia variedad de manifestaciones y alto riesgo
de complicaciones médicas y siquiatricas. Existen pruebas genéticas para confirmar su diagndstico. Debido a una
disfuncidn cognitiva y problemas de conducta, las personas adultas con SPW pueden tener dificultad para expresar como
se sienten y no tienen la capacidad de describir la gravedad de signos y sintomas de su condicién. Por lo tanto, una historia
clinica adecuada obtenida de los padres o personal encargado de su cuido, al igual que un examen fisico completo es
fundamental.

Gracias al aumento de conocimientos y mejor manejo del SPW en las ultimas décadas, la expectativa de sobrevivencia de
los adultos ha aumentado considerablemente, en particular cuando se mantienen bajo estricta supervision con una dieta
baja en calorias, aumento de actividad fisica y cuidados necesarios para prevenir o tratar complicaciones secundarias a la
obesidad.

Una evaluaciédn médica general por lo menos una vez al afio es recomendada debido al gran potencial de complicaciones
medicas que pueden presentarse. Desafortunadamente, problemas econdmicos, de transporte, escasez de servicios
médicos generales y especialidades o las grandes distancias para lograrlo puede ser dificil en muchos casos.

Esta publicacidén resume los principales cuidados de salud que se recomiendan, una vez los recursos sean disponibles.
Manifestaciones clinicas comunes y/o severos:

o Disminucién de masa muscular e hipotonia muy a menudo asociado con poca actividad fisica y por lo tanto
disminucién de las calorias requeridas. Aun con talla y peso normal la proporcién de grasa siempre es mayor que aquella
de la poblacién en general.

o Impulso descontrolado y biolégicamente determinado por comer excesivamente (hiperfagia) , produce un
aumento excesivo de masa corporal que puede culminar en obesidad sin la supervision estricta y constante de por vida.

o Obesidad severa sin control lleva a complicaciones incluyendo diabetes tipo Il, hipertension, insuficiencia
respiratoria y cardiaca, apneas del suefio, hipercolesterolemia, cambios de piel, Ulceras y problema de las articulaciones.

. Deficiencias hormonales tales como tiroides, hormona del crecimiento (HC) y hormonas sexuales pueden
complicar aun mas la composicidn corporal y aumentar el riesgo de osteoporosis

. Problemas gastrointestinales incluyendo constipacion crénica, reflujo, asfixia y riesgo grave de progresion a
distension gastrica, necrosis y finalmente ruptura gastrica letal puede presentarse en individuos con SPW a cualquier edad.



. Generalmente muchas personas con SPW no pueden vomitar y tienen un alto umbral del dolor y los problemas
gastrointestinales pueden pasar desapercibidos. Poner atencion y cuidado a quejas de dolor aln leves es recomendado.
Sintomas de apendicitis o inflamacién de la vesicula biliar por ejemplo pueden ser leves y necesitar intervencidn quirurgica
de emergencia.

o Rasguiios de la piel, en algunos casos muy severa con infecciones sobre agregadas incluyendo en incisiones
quirargicas que prolongan la cicatrizacion. Estas lesiones son usualmente desenlazadas por estrés.

o Rasgufios del ano y el recto pueden ser graves hasta el extremo de producir anemia y confundirse con colitis o
inflamacion intestinal crénica si no se detectan temprano. Constipacion puede algunas veces ser un factor
desencadenante.

o Defectos de la columna vertebral como escoliosis, cifosis 0 combinacidn de ambas se puede ver en un 40-80% de
los casos.
o Discapacidad mental y problemas de conducta, pueden ser moderado, pero con frecuencia son mas severos y

requieren de asistencia y apoyo constante. (En particular cuando se refiere al control de sus alimentos).

o Psicosis y/o problemas del estado de animo, pueden surgir inesperadamente, siendo necesario una evaluacién y
manejo siquiatrico. Cambios de conducta repentinos o pérdida del apetito pueden ser signo de enfermedad fisica o
siquiatrica.

. Problemas respiratorios son responsables por el alto indice de mortalidad en el SPW.
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