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$Qué se sabe del tema que trata este estudio?

Este sindrome es la causa mds frecuente de obesidad genética.
Previo a la obesidad e hiperfagia se transita por una notoria difi-
cultad y apatia alimentaria con desnutricién secundaria, pasando
a relativa eutrofia y conducta alimentaria similar a sus pares sin

$Qué aporta este estudio a lo ya conocido?

En esta serie de casos chilena, se logran reproducir las fases nutri-
cionales descritas por Miller et al. en Norteamérica, replicindose el
paso desde la dificultad alimentaria hacia la hiperfagia a medida que
avanza la edad de los individuos.

el sindrome.

Resumen Palabras clave:
Hipotonia;

El Sindrome de Prader-Willi (SPW) es la causa mds frecuente de obesidad de origen genético, siendo ~ Desnutricion;

obesidad e hiperfagia los conceptos més asociados a esta enfermedad. Sin embargo, la desnutricién ~ Dificultad Alimentaria;

secundaria a una hipotonfa marcada y dificultad alimentaria, es la caracteristica inicial predominan- ~ Obesidad;

te. Objetivo: Reproducir y comunicar las fases nutricionales en una serie de casos chilenos de SPW. ~ Hiperfagia;

Sindrome de
Prader-Willi

Pacientes y Método: Estudio transversal en que se analizaron registros clinicos de individuos con
SPW bajo control nutricional en Clinica Santa Maria, Chile durante 2017 y 2018. Se utilizaron los
referentes de la Organizacién Mundial de la Salud para la evaluacién nutricional. La clasificaciéon en
fases nutricionales se basé en los criterios de Miller. Resultados: Fueron incluidos 24 individuos des-
de lactantes hasta adultos. Todos los menores de 9 meses estaban en fase 1 y eutréficos o desnutridos,
entre los 9y 25 meses aparecen nifios en fase 2a. Entre los 2,1 y los 4,5 afios se dispersan entre las fases
1 02y 66% estaba eutréficos. Entre los 4,5 a 8 anos, 80% esta en la fase 2a y 2b y empieza a aparecer la
obesidad, sobre los 8 afios un 75% estd en fase 3 y todos tienen malnutricién por exceso. Se demostré
una asociacion entre fase nutricional, pero no entre estado nutricional y grupo etario. Conclusiones:
En nuestra serie de SPW se reprodujeron las fases nutricionales acorde a la edad descritas internacio-
nalmente. No se demostré una asociacion entre el estado nutricional y la edad.
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Abstract

Prader-Willi Syndrome (PWS) is the most common cause of genetic obesity. Hyperphagia and obe-
sity are the most associated concepts with this condition. However, undernutrition secondary to
severe hypotonia and feeding difficulties is the predominant initial feature. Objective: to reprodu-
ce and communicate the nutritional phases on a series of Chilean cases with PWS. Patients and
Method: Cross-sectional study in which clinical records of PWS individuals under nutritional con-
trol at the Clinica Santa Maria in Santiago, Chile between 2017 and 2018 were analyzed. The anthro-
pometric references of the World Health Organization were used to carry out the nutritional as-
sessment. The classification into nutritional phases was according to the Miller criteria. Results: 24
patients from infants to adults were included. All children aged under 9 months were in phase I and
had malnutrition or were eutrophic; those between 9 and 25 months were classified in phase 2a; pa-
tients between 2.1 and 4.5 years were distributed between phases 1 and 2 and 66% were eutrophic;
those between 4.5 to 8 years, 80% were in phase 2a and 2b and obesity begins to appear, and patients
over 8 years of age, 75% were in phase 3 and all are overweight or obese. There was an association bet-
ween nutritional phase and age but not between it and nutritional status. Conclusions: In our series,
the nutritional phases described according to age were reproduced according to those internationally
described. There was no association between nutritional status and age.

Keywords:
Hypotonia; Under-
nutrition; Feeding
Difficulties; Obesity;
Hyperphagia; Prader-
Willi Syndrome
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Introducciéon

El Sindrome de Prader-Willi (SPW) es la causa mds
frecuente de obesidad secundaria de origen genético.
Se produce por una alteraciéon en la expresion de un
grupo de genes ubicados a nivel del cromosoma 15 de
origen paterno, especificamente en la regiéon 15q11-
q13, pudiendo deberse a una microdelecién de dicho
cromosoma (60-70%), a disomia uniparental materna,
es decir la herencia de 2 copias del segmento 15q11-
q13 materno (30-40%) y en menos de 3% de los ca-
sos, se debe a mutaciones de los genes reguladores de
la impronta genética. Este sindrome es un ejemplo de
alteracién de la impronta genética pues el defecto del
cromosoma 15 de origen paterno produce el SPW, sin
embargo, la afeccién de los mismos genes del cromo-
soma materno provoca el Sindrome de Angelman, cu-
yas caracteristicas fenotipicas son completamente dife-
rentes. Su incidencia es de 1/10.000-30.000", afectando
indistintamente a hombres y mujeres. En Chile, el ano
2005, Cortés y cols®. publicaron una caracterizacién
clinica, genética y molecular de 45 pacientes evaluados
en el Centro Diagnéstico del Instituto de Nutricién y
Tecnologia de los Alimentos (CEDINTA), demostran-
do que los criterios clinicos de Holm®. eran de utilidad
y la distribucién de las causas genéticas eran similares
en nuestra poblacion.

Tradicionalmente este sindrome es asociado a obe-
sidad severa de muy dificil manejo. Sin embargo, pocos
conocen las fases previas a esta obesidad durante las
cuales es posible intervenir para lograr evitar o atenuar
esta obesidad secundaria*®.

Los individuos con este sindrome presentan una
hipotonia severa a lo largo de toda su vida, pero transi-
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tan a través de diferentes etapas nutricionales, partien-
do con una importante dificultad alimentaria debida a
una succion débil con el consecuente mal incremento
ponderal y desnutricién secundaria y una completa
apatia al ser alimentados. Posteriormente se inicia una
fase de normalizacién en el apetito y paulatino incre-
mento de peso y desarrollo de hiperfagia, con la con-
siguiente obesidad, frecuente y severa si no se toman
medidas de prevencion.

Otras caracteristicas del sindrome son': talla baja, hi-
pogonadismo/hipogenitalismo, hipogonadotropo mas
evidente en los hombres por la presencia de criptorqui-
dia, apneas centrales, retraso del desarrollo psicomotor
y alteraciones conductuales, dentro de las cuales se des-
criben rigidez, pataletas o berrinches de dificil mane-
jo, lesiones de piel por grataje y conductas obsesivas.
Dentro de las alteraciones morfol6gicas mds caracteris-
ticas se pueden nombrar: ojos almendrados, didmetro
bifrontal angosto, labio superior delgado, saliva espesa,
sequedad bucal, hipoplasia del esmalte, pies y manos
pequenos, entre otras. Desde el punto de vista psiquid-
trico los trastornos ansiosos, psicoticos y del espectro
autista tienen correlacion con el genotipo, siendo mas
frecuentemente descritos en los causados por disomia
uniparental.

En el afio 2011 fueron descritas las fases nutricio-
nales del SPW7, fruto de un estudio de seguimiento de
82 individuos con el sindrome y 84 de sus hermanos en
el que se observo la historia natural con relacién a pa-
rametros clinicos, antropométricos, metabdlicos y de
laboratorio, correlaciondndolos también con el uso de
hormona de crecimiento. Se identificaron 7 fases nu-
tricionales con 5 fases mayores y 2 subfases.

El conocer las fases nutricionales del sindrome, po-
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sibilita analizar todos los fenémenos que ocurren an-
tes de que esta obesidad se desarrolle y de esta manera,
anticiparse e intentar modificar la historia natural de
la enfermedad, previniendo o al menos atenuando, la
obesidad severa por la que el sindrome es ampliamente
conocido.

A continuacion, se describen las fases nutricionales:

Fase 0 (prenatal): Estos niflos nacen con peso 20-
25% mds bajo que sus hermanos sin el sindrome, pero
no necesariamente hay retardo de crecimiento intrau-
terino; se describen movimientos fetales disminuidos
durante el embarazo, no existiendo marcadores ul-
trasonogréficos que permitan la sospecha diagndstica
prenatal.

Fase 1 a (0-9 meses): Las dificultades para alimen-
tarse caracterizadas tanto como un trastorno de la suc-
cién y como de apatia para ser alimentados son predo-
minantes. Suelen estar en rangos de desnutricién con
compromiso de peso para la talla, considerando la talla
baja genética, la cual se acenttia mds hacia el segundo
afio. La gran mayoria de ellos requerird al menos du-
rante las primeras semanas de vida, alimentacién por
sonda nasogdstrica o utilizacién de chupetes y técnicas
especiales. El apoyo fonoaudioldgico en esta etapa es
esencial.

Fase 1b (9-25 meses): Comienzan a alimentarse con
similitud a sus pares sin el sindrome, empiezan a crecer
mads cercanos a la mediana de la curva de crecimiento,
sin manifestarse alteracién de la saciedad.

Fase 2a (2,1 a 4,5 afios): Esta fase precede a la hiper-
fagia y corresponde a un momento crucial en que los
padres ya deberfan haber instaurado medidas de pre-
vencion, educacion y estimulacién motora para pre-
venir la siguiente fase. Se describe un ascenso de peso
para la talla, lo cual se correlaciona con un aumento
de la masa grasa, considerando que siempre la masa
muscular estd disminuida.

La ocurrencia de lo anterior dependerd del grado de
hipotonia, del inicio de la administracién de hormona
del crecimiento, asi como también de las intervencio-
nes terapéuticas instauradas como la kinesioterapia y
terapia ocupacional. Este periodo es ficil detectarlo a
través del seguimiento de la curva de crecimiento, con
un salto desde bajo la mediana a sobre ésta.

Fase 2b (4,5 a 8 afios): Persiste el aumento de peso
sobre la talla y el aumento porcentual de masa grasa,
pero ahora asociado a un paulatino aumento del apeti-
to. Coincide con el ingreso al sistema preescolar por lo
que la prevencién y el poner en alerta de esto al sistema
educativo es clave. En esta fase, el manejo conductual y
la instauracién de lo que llamamos seguridad alimen-
taria, serd de beneficio relevante para que el nifio no
llegue a la obesidad mérbida.
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Fase 3 (> 8 afios): Estado de franca hiperfagia, em-
pieza a mostrar un incremento en el interés por los ali-
mentos, llanto, pataletas o berrinches relacionadas a la
exposicion visual, olfatoria o incluso sélo ante el hecho
de escuchar hablar de comida.

Fase 4: Descrita en adultos, generalmente mayores,
quienes dejan de tener un apetito insaciable, es decir,
la hiperfagia cede, pero no muchos individuos llegan a
esta etapa.

La fisiopatologia exacta de la hiperfagia no estd
aun totalmente aclarada. Alteraciones a nivel hipota-
lamico de varias hormonas (hormona del crecimiento,
hormonas tiroideas y hormonas sexuales) explicarian
parte de su talla baja y composicién corporal®. Sin
embargo, otros estudios responsabilizan a la grhelina,
hormona intestinal que estimula el apetito y la lipo-
génesis, cuyos elevados niveles han sido demostrados
previamente al inicio de la hiperfagia y cuyas fluctua-
ciones parecen estar muy relacionada a las fases nutri-
cionales®. Recientes estudios han demostradoun posi-
ble rol del gen snord116 en una maduracién alterada
de esta hormona’.

Por otro lado, en estudios de neuroimégenes se ha
detectado sobreactivaciéon del circuito de recompensa
y disminucién de la actividad inhibitoria en respuesta a
la exposicién a fotografias de alimentos'. El descontrol
por comer y el apetito insaciable suele ser desencade-
nado por la visualizacién y olfato de alimentos, gene-
rando nerviosismo, agresividad y pataletas. Conductas
como el robar, mentir, pelear, intercambiar dinero o
incluso intercambio sexual para obtener comida, han
sido descritos. También se han reportado frecuente-
mente ingesta de comida para mascotas o desde la ba-
sura. Por lo anterior estos individuos tienen mds riesgo
de ruptura géstrica, necrosis y muerte en relacién a in-
gestas descontroladas'.

El conocimiento de este sindrome ha ayudado
mucho a entender cudles son y como interactdan los
diversos mecanismos que inciden en la génesis de la
obesidad durante la nifez.

El objetivo de este trabajo es comunicar una serie
de casos chilenos y reproducir las fases nutricionales en
este sindrome con el objeto de educar y sensibilizar al
pediatra y otros profesionales de la salud involucrados
en su cuidado.

Pacientes y Método

Estudio de serie de casos en el que se revisaron re-
gistros clinicos de pacientes con SPW. La mayor par-
te de la informacién se obtuvo de los datos obtenidos
durante la primera consulta, en la que se constataron
datos demogrificos (edad, sexo, lugar de residencia) y

ebitoriaL_qiku

361



ARTICULO ORIGINAL

362

relacionados al diagnéstico genético, asi mismo como
la informacién antropométrica (peso y talla) y de con-
ducta alimentaria evaluada solo por interrogatorio cli-
nico. Para la clasificacién nutricional se utilizaron los
referentes de la OMS, independiente de si estaba o no
en tratamiento con hormona de crecimiento acorde
a la Norma de Evaluacién Nutricional del Ministerio
de Salud (MINSAL)"?y para categorizar adecuacién de
peso de nacimiento segun edad gestacional se utiliz6
la curva de crecimiento chilena de Alarcén-Pitaluga®.
Para evaluar las fases nutricionales se utilizé la clasifi-
cacion de Miller (1a, 1b, 2 a, 2b y 3) en la que se con-
sidera el crecimiento, la presencia de obesidad y con-
ducta alimentaria’.

Se invit6 a participar a todos los pacientes con
diagnéstico genético confirmado de SPW que acudie-
ron a control de Nutriologia Pedidtrica y del Adoles-
cente en la Clinica Santa Maria durante el primero
de enero del 2017 al 31 de diciembre del 2018. Los
padres firmaron un consentimiento informado y si el
individuo era mayor o igual de 13 anos, ademads se so-
licité un asentimiento informado. Estos documentos
y el protocolo de investigacion fueron previamente
presentados y aprobados por el Comité Cientifico de
Etica de la Clinica Santa Marfa. Se realiz6 un anélisis
descriptivo de las variables estudiadas. Las variables
categéricas se describieron usando distribucién de
frecuencias absoluta y relativa porcentual, y las va-
riables cuantitativas usando promedio, desviacién
estdndar y rango. Para evaluar la asociacién entre va-
riables categéricas se utilizé el test exacto de Fisher.
Se utilizé el software Stata 13 y se consideré un nivel
de significacién de 0,05.

Resultados

Al momento del andlisis un total de 24 pacientes
que se encontraban en control en Nutriologia en la Cli-
nica Santa Maria aceptaron participar. Existié mayor
frecuencia de hombres (67%). El rango etario fue am-
plio (0-37 afios), correspondiendo en 83,3% a menores
de 8 afios. Sélo existié en control un paciente adulto
(37 anos). Ver tablas 1y 2.

Diagnéstico

Todos los individuos contaron con diagndstico ge-
nético que confirmé la sospecha clinica, habitualmente
debida a una marcada hipotonia y/o dificultad secun-
daria para alimentarse. 87,5 % de ellos tuvieron diag-
nostico precoz (durante el primer ano de vida), siendo
16% durante el periodo neonatal. En un 20% hubo un
test de metilacién positivo lo que confirma el sindro-
me, pero no se logré determinar el defecto genético
exacto. En un 50% se determind una microdelecién
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y en un 25% una disomia uniparental, en un caso se
detectd un defecto de los genes de la impronta (4%).

Estado y fase nutricional

Con respecto a los antecedentes perinatales, 33,3%
(IC 15,6%-55,3%) de los pacientes fueron prematuros
o menores de 37 semanas de edad gestacional, 50% tu-
vieron un bajo peso de nacimiento (< 2.500 g), ningu-
no de ellos pesé menos de 1.500 gy un 41,7%, fue cata-
logado como pequenio para la edad gestacional (PEG).

No se encontraron diferencias significativas al ana-
lizar la incidencia de PEG segun los diferentes tipos
moleculares (p = 0,760).

El 100% de los individuos requirié en algin mo-
mento del periodo neonatal, apoyo nutricional con
sonda nasogdstrica. Ninguno requirié gastrostomia.

En la tabla 3 se puede ver la distribucién de aspec-
tos nutricionales segin los grupos etarios determina-
dos por las fases nutricionales de Miller, observandose
que todos los menores de 9 meses estan fase I a o Ib,
entre 9 y 25 meses hay mayor dispersién entre las fases
la, 1b o 2, entre los 2,1 a 4,5 afios un 43% esta en fase
2a, en el grupo de 4,5 a 8 afios un 40% en fase 2b y so-
bre los 8 afios 75% de ellos est4 fase 3.

Asi mismo, se puede ver la tendencia de un trdnsito
desde la desnutricién predominante en un 50% en me-
nores de 9 meses hacia un grupo de sujetos divididos
entre la eutrofia y la obesidad entre los 2, 1 y los 4,5
afos y un 100% de sobrepeso y obesidad en el grupo
mayor de 8 afios.

Al realizar el test exacto de Fisher se encontr6 una
asociacion significativa entre la fase nutricional y el
grupo etario, pero no entre el grupo etario y estado
nutricional.

En el grifico 1 se puede observar que, al aumen-
tar la edad, la nube de puntos se desplaza de manera
diagonal desde la esquina inferior izquierda (fases nu-
tricionales mds tempranas y estados nutricionales aso-
ciados con desnutricién) a la esquina superior derecha
(fases nutricionales mds avanzadas y estados nutricio-
nales asociados a obesidad).

El 50% de los pacientes se encontraba en trata-
miento con hormona de crecimiento al momento del
ser evaluado. La edad del inicio y la duracién de este
tratamiento fue variable para cada individuo. No se en-
contraron diferencias significativas en la fase y estado
nutricional entre pacientes con y sin tratamiento con
hormona de crecimiento (p = 0,461), ni con los dife-
rentes diagnésticos moleculares (p = 0,76).

Todos los individuos eran beneficiarios de algin
tipo de terapia como kinesioterapia, fonoaudiolo-
gia y terapia ocupacional, entre otras, sin embargo,
la intensidad, regularidad y calidad de estas, fueron
muy variables tanto individualmente como estacio-
nalmente.
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Tabla 1. Serie de casos con Sindrome de Prader-Willi

Paciente  Sexo Edad Edad Tipo de afeccion Hormona de Fase Estado Region de Chile
(afios)  diagndstica genética** crecimiento nutricional  nutricional***
(meses)*

1 E 3 7 Defecto imprinting NO 1b SP Metropolitana
2 M 4 2 Disomia uniparental S| 2b EU Metropolitana
B E 7 2 Disomia uniparental SI 2b RD Araucania
4 M 4 4 Disomia uniparental SI 2a RD Metropolitana
5 M 1 1 Delecién NO 1b EU Nuble
6 F 4 1 Delecioén NO 2b EU Maule
7 F 37 24 Disomia uniparental NO 3 SP Metropolitana
8 E 16 B No determinado NO B SP Metropolitana
9 M 3 0 Delecién S 2a RD Metropolitana
10 E 1 1 Delecién SI 1a D Copiapo
11 F 9 2 Delecién Si 3a OB Metropolitana
12 M 2 1 Disomia uniparental S| 2a SP Metropolitana
13 F 7 5 Delecion S| 2a EU Araucania
14 M 2 2 No determinado NO 1b SP Metropolitana
15 M 6 24 Delecién NO B OB Metropolitana
16 M 5 28 Delecion NO 2a OB Metropolitana
17 E 2 0 Delecién NO 1a D Metropolitana
18 M 2 1 Delecioén S| 1b EU De los Rios
19 M 0 1 No determinado NO 1a D De los Rios
20 M 10 2 No determinado SI 1a SP Metropolitana
21 M 3 3 Disomia unipartental SI 2a SP Metropolitano
22 M 3 0 No determinada NO 1a RD Los Lagos
23 M 0 1 Delecién S 1b EU Metropolitana
24 M 0 0 Delecién NO 1a RD Metropolitana

F: femenino. M: masculino. *0: diagndéstico durante periodo neonatal. **No determinado, significa un test de metilacién positivo, sin deter-
minar el subtipo de alteracion especifica. ***D: desnutricion, RD: riesgo de desnutricién, EU: eutrofia, SP: sobrepeso, OB: obesidad. Fases
nutricionales: Miller JL, Lynn CH, Driscoll DC, et al. Nutritional phases in Prader-Willi syndrome. Am J Med Genet Part A. 2011; 155(5) 1040-49.

Discusién

En nuestra serie de pacientes fue posible reproducir
parcialmente las fases nutricionales descritas por Miller
y colaboradores tras un seguimiento de hasta 10 anos
de 82 individuos con SPW analizados en una red cola-
borativa norteamericana. El nuestro es un estudio de
corte transversal y descriptivo, sin ser necesariamente
una representacion de la historia natural de la enfer-
medad. No obstante, se logra determinar una relacién
entre estado nutricional y grupo etario. En el futuro se
pretende analizar los datos en forma prospectiva.

Varios factores confundentes pueden haber influi-
do en la falta de correlacién entre fase nutricional y
grupo etario:

La cantidad de sujetos es considerablemente me-

nor, pero relevante para determinar tendencias en un
pais como Chile. Hasta nuestro conocimiento, no ha
habido otro pais en Latinoamérica en que se haya in-
tentado reproducir la historia natural nutricional des-
crita en poblacién norteamericana. Factores raciales
pueden estar influyendo ya que la poblacién estudiada
por Miller era en un 90% de raza blanca, 5% negra y
5% hispana.

Para evaluar nutricionalmente a los individuos Mi-
ller y cols. utilizaron los estdndares de la CDC, lo cuales
representan poblacién de los EE. UU., nosotros utili-
zamos los referentes de la OMS los cuales son los reco-
mendados para la poblacién chilena, por tener mayor
similitud racial, entre otros factores.

La categorizacion en cada fase nutricional fue asig-
nada segun la historia clinica y las fases descritas por
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Tabla 2. Descripcion pacientes Sindrome de Prader-Willi (SPW)

estudiados

Grupo etario

Sindrome de Prader-Willi - P. Bravo J. et al

Miller, por el mismo clinico con experiencia en el sin-
drome, lo que puede tener una cuota de subjetividad.
No existen escalas especificas para categorizar al pa-
ciente, excepto el Cuestionario para hiperfagia de Dic-

0-9 meses 4 (16,7%) ‘ -
9-25 meses 4 (16,7%) kens', el cual en este estudio no fue utilizado.
2,1-4,5 arios 7 (29,2%) En esta serie no se pudo acceder a estudios mds pre-
4,5-8 afos > (20,8%) cisos de composicién corporal como podria ser la den-
> 8 anos 4 (16,7%) . L. .
sitometria 6sea (DEXA), factor que puede jugar un rol
Sexo. importante en la clasificacién nutricional, dado que es
Mujer 8 (33,3%) d cion d disminuid
Hombre 16 (66.7%) conocida una composicién de masa magra disminuida
y masa grasa aumentada en estos individuos'.
Prematurez 8 (33,3%) . ) s .
En nuestra serie, s6lo la mitad de los pacientes tuvo
Peso de nacimiento (kg) 2410 (2.072,5-2.855,0) acceso a Hormona de Crecimiento, lo cual es probable-
Adecuacion a edad gestacional mente elevado para Chile debido a su alto costo y falta
PEG 10 (41,7%) de cobertura. Cada paciente inicié tratamiento hor-
o, . . .
égg [ 13 22425//)") monal en diferentes etapas de su vida y no siempre fue
1470 . . .
mantenido en el tiempo, por lo que no fue posible ana-
R o) . . . Ltz
VRN gt i 1 0] lizar en profundidad este factor, los pacientes mas jéve-
Diagnostico genético nes de nuestra serie la han recibido mds precozmente en
No tiene > (20,8%) su vida, debido a que sélo recientemente han sido de-
Delecién paterna 15g11-q13 12 (50,0%) trados los benefici SPW 5l .
Disomia Uniparental Materna 6 (25,0%) mos ra. O.S 0§ DENENCIos e'n n(.) $0l0 para me).orar
Defectos de imprinting 1 (4,2%) el crecimiento estatural, sino también para la mejoria
Fase nutricional de la composicion corpqral yla f.uerza fisica, !o que se
1a 4 (16,7%) traduce en una mejor calidad de vida y una mejoria me-
1b 7 (29,2%) tabolica a largo plazo, demostrdndose también mejoria
2a 7 (29,2%) significativa del desarrollo mental y cognitivo'®'”. Estos
2b 3 (12,5%) benefici . déficit de h
. . (12'5%) eneficios son tanto en nifios con déficit de hormona
. como en los que no la tienen'®. Por lo anterior, la selec-
Szl nqtr|F|onaI ci6én de candidatos ya no se basa en demostrar su déficit.
Desnutricion 4 (16,7%) Fxi de ref i d ..
Riesgo de desnutricién ) (8,3%) ~ Existen curvas de referencia de crecimiento para
Eutrofia 8 (33,3%) individuos con SPW con' y sin® tratamiento con HC,
Sobrepeso 7 (29,2%) que por los motivos expuestos y en funcién de poder
Obesidad 3 (12,5%)

Variables categoricas: n (%), variables cuantitativas: mediana (percentil
25-percentil 75). Intervalo de confianza para la proporciéon de prema-
turez: 33,3% (15,6%-55,3%). PEG: pequeio para edad gestacional;
AEG: adecuado a edad gestacional; GEG: grande para edad gesta-
cional. Fases Nutricionales, de: Miller JL, Lynn CH, Driscoll DC, et al.
Nutritional phases in Prader-Willi syndrome. Am J Med Genet Part A.

2011;155(5):1040-9.

comparar ambas poblaciones, no fueron utilizadas en
este estudio para la evaluacién nutricional.

En nuestra serie chilena se describe un mayor por-
centaje de prematurez (33%), bajo peso de nacimien-
to (50%) y pequefiez para la edad gestacional o PEG
(41,7%) que lo descrito en la poblacién general chilena
siendo 7,8, 26,1%, cerca del 10%, respectivamente?'.

Tabla 3. Distribucion fase y estado nutricional seguin grupo etario en Sindrome de Prader-Willi

Variable < 2 afnos 2 -5 anos > 5 afos Valor-p*
Fase nutricional 1a 3 (50,0%) 1 (8,3%) 0 (0,0%) 0,002
1b 3 (50,0%) 4 (33,3%) 0 (0,0%)
2a 0 (0,0%) 5 (41,7%) 2 (28,6%)
2b 0 (0,0%) 2 (16,7 %) 1 (14,3%)
3 0 (0,0%) 0 (0,0%) 4 (57,1%)
Estado nutricional Desnutricion 3 (50,0%) 1 (8,3%) 0 (0,0%) 0,053
Riesgo de desnutricion 1 (16,7%) 1 (8,3%) 0 (0,0%)
Eutrofia 2 (33,3%) 8 (66,7 %) 2 (28,6%)
Sobrepeso 0 (0,0%) 1 (8,3%) 2 (28,6%)
Obesidad 0 (0,0%) 1 (8,3%) 3 (42,9%)

*Test exacto de Fisher. Fases Nutricionales, de: Miller JL, Lynn CH, Driscoll DC, et al. Nutritional phases in Prader-Willi syndrome. Am J Med
Genet Part A. 2011;155(5):1040-9.
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En su trabajo, Miller describe que los individuos
con SPW tenian un peso de nacimiento y una edad ges-
tacional significativamente menor a la de sus hermanos
(2,8 versus 3,4 kg y 38,2 versus 39,2 semanas, respec-
tivamente). Una cohorte retrospectiva multicéntrica
italiana describié en promedio medio kilo menos en
el peso de nacimiento de individuos con SPW compa-
rados con sus pares sin el sindrome?. Asi mismo, otro
estudio multicéntrico estadounidense, describié una
mayor incidencia de partos por cesirea (54%), 26%
de nacimientos prematuros y un 34% de bajo peso de
nacimiento®.

Nuestros hallazgos permiten aportar con infor-
macién local para poder advertir a los pediatras y
nutricionistas chilenos y de la regién, que esta enfer-
medad se caracteriza por una hipotonia marcada que
transita a lo largo de la vida del individuo con una
desnutricién que hay que tratar, luego por una eutro-
fia relativa, pues siempre existe una composicién cor-
poral particular caracterizada por un porcentaje de
masa grasa aumentada y masa muscular disminuida,
y si no se establecen medidas muy precoces y activas
de prevencion, se llega invariablemente al sobrepeso
y a la obesidad severa**.

El diagndstico precoz y trabajo temprano en equi-
po transdisciplinario ha demostrado disminuir signifi-
cativamente la duracién de los dias de hospitalizacién,
los dfas de sonda alimentaria y la prevencién de la obe-
sidad a largo plazo®.

0-9 meses 9-25 meses 2,1-4,5afios 4,5-8 afios > 8 afos
Obesidad- ® 9 °
Sobrepeso- ° % o o o
Eutrofia{ @ ° o 0® o ©
R. desnutricién- ° °
Grafico 1. Relacion entre fase clinica
nutricional, estado nutricional y grupos
Desnutricion - etarios en Sindrome de Prader-Willi.
T T T T LI S B | I . — — | I B — | I R Fases Nutricionales, de: Miller L, Lynn
1a1b2a2b 3 1a1b2a2b 3 1a1b2a2b 3 1al1b2a2b 3 1ai1b2a2b 3 CH, Driscoll DC, et al. Nutritional pha-
Fase clinica ses in Prader-Willi syndrome. Am J Med
Genet Part A. 2011;155(5):1040-9.

Esperamos por lo anterior haber contribuido a am-
pliar el conocimiento sobre este sindrome.
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