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Introducao / Descricao do Caso

A Sindrome de Prader-Willi (SPW) é uma doenca genética, complexa e rara, com a prevaléncia de 1:25.000 nascimentos.
No periodo neonatal os achados mais frequentes sdo: hipotonia, dismorfias craniofaciais e dificuldades alimentares. O
diagnostico genético é importante para confirmar a doenga que exige vigilancia multidisciplinar especifica.

Recém-nascido do sexo masculino, gestacdo vigiada e sem intercorréncias. Sem doencas heredofamiliares. Ecografia do
3°trimestre com restricdo do crescimento fetal (p0,3) e alteragcdo da fluxometria. Cesariana urgente as 36semanas e 6dias
por estado fetal ndo tranquilizador. Peso ao nascimento 2000g(<P3), indice Apgar 5/8/9. Ventilacdo espontanea desde as
12h de vida. Durante o internamento na Unidade de Neonatologia notada pouca atividade espontanea, dismorfias faciais,
hipotonia global importante de predominio axial, criptorquidia bilateral, reflexo de suc¢ado débil e episédios de
dessaturacdo posturais. Ecografia cardiaca funcional e ecografia transfontanelar sem altera¢des. Estudo metabdlico
normal. Estudo genético confirmou o diagndstico de SPW. Realizou capnografia e oximetria, com valores normais, e teve
alta ao 48° dia de vida sem autonomia alimentar, necessitando de sonda orogastrica de longa duracdo, apoio de terapia
da fala e fisioterapia. Atualmente com 4meses, sem dessaturacdes nem oxigenoterapia suplementar e melhor autonomia
alimentar. E seguido multidisciplinarmente, e aguarda inicio de hormona de crescimento.

Comentarios / Conclusoes

O diagnéstico precoce é de grande importancia no SPW, permitindo um seguimento e atitudes terapéuticas adequadas
ao diagndstico, assim como o aconselhamento genético para a familia.
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