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RESUMO

Introducéo: A Sindrome de Prader-Willi (SPW) é a forma sindromica mais comum de obesidade, cau-
sada pela auséncia da expressdo de genes paternalmente ativos no cromossomo 15q11.2-q13. Suas ca-
racteristicas incluem hiperfagia, obesidade precoce, hipogonadismo, atraso no desenvolvimento, alte-
ragdes comportamentais e tracos faciais caracteristicos. Em neonatos, destaca-se a hipotonia associada
a dificuldades alimentares. Relato de caso: Paciente de 15 anos diagnosticada com SPW por auséncia
do alelo paterno. Desde o primeiro ano de vida apresentou curva ascendente de peso, culminando em
superobesidade, hipertensdo arterial, diabetes e apneia do sono. A paciente também desenvolveu trans-
tornos ansiosos, depressivos e compulsdo alimentar grave, além de dificuldades de mobilidade. Durante
internacdo hospitalar, foi iniciado controle nutricional, terapia comportamental e uso de pressdo posi-
tiva continua nas vias aéreas (CPAP). Discussdo: Comorbidades associada's & SPW requerem manejo
multidisciplinar integrado. A superobesidade da paciente foi agravada por baixa adesao terapéutica e
desafios familiares no manejo da hiperfagia, demonstrando a importancia de interven¢des personaliza-
das para melhorar a qualidade de vida.

Palavras-chave: Pediatria. Adolescéncia. Prader-Willi. Obesidade. Multiprofissional.

Abstract

Introduction: Prader-Willi Syndrome (PWS) is the most common syndromic form of obesity, caused
by the absence of the expression of paternally active genes on chromosome 15q11.2-q13. Its features
include hyperphagia, early-onset obesity, hypogonadism, developmental delay, behavioral changes, and
characteristic facial traits. Neonates typically present with hypotonia and feeding difficulties. Case Re-
port: A 15-year-old patient diagnosed with PWS through the absence of the paternal allele. Since the
first year of life, the patient presented an ascending weight curve, leading to superobesity, hypertension,
diabetes, and sleep apnea. The patient also developed anxiety disorders, depression, severe food com-
pulsions, and mobility difficulties. During hospitalization, nutritional control, behavioral therapy, and
continuous positive airway pressure (CPAP) were initiated. Discussion: Comorbidities associated with
PWS require integrated multidisciplinary management. The patient’s superobesity was exacerbated by
poor therapeutic adherence and familial challenges in managing hyperphagia, highlighting the impor-
tance of personalized interventions to improve quality of life.

Keywords: Pediatrics. Adolescence. Prader-Willi Syndrome. Obesity. Multidisciplinary.
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INTRODUGAO

A Sindrome de Prader-Willi (SPW) é uma condic¢io
genética causada pela auséncia de expressao dos ge-
nes do cromossomo 15q11.2-q13, podendo ocorrer
por delecdes cromossdémicas, dissomia uniparental
materna ou defeitos de imprinting. E a forma sin-
dromica mais comum de obesidade, com prevalén-
cia estimada globalmente entre 1 para cada 10.000 a
30.000 nascidos vivos .

Entre as caracteristicas marcantes da Sindrome
de Prader-Willi (SPW) estao a hiperfagia, que fre-
quentemente leva a obesidade precoce, e distirbios
enddcrinos, como hipogonadismo, hipotireoidismo
central e deficiéncia do hormonio de crescimento
(GH). Esses fatores contribuem para alteragdes me-
tabolicas e dificuldades comportamentais que re-
querem manejo intensivo'?.

No Brasil, estima-se que cerca de 5 mil indivi-
duos tenham SPW, embora muitos ainda nao te-
nham diagnéstico. O presente estudo discute o caso
de uma adolescente com diagndstico de SPW e
comorbidades secundérias a superobesidade, des-
tacando os desafios do manejo clinico e comporta-
mental’.

RELATO DE CASO

Paciente do sexo feminino, nascida de parto cesa-
reo, fruto de gestacdo de casal ndo consanguineo.
Prematura tardia, com peso de nascimento de 2065
gramas, sendo classificada como pequena para a
idade gestacional e apresentando baixo peso ao
nascer. Nao houve necessidade de reanimagao neo-
natal. Apds os cuidados imediatos ao nascimento, a
recém-nascida evoluiu com desconforto respiraté-
rio significativo, succ¢do débil, hipotonia muscular e
episddios de hipoglicemia, sendo internada na Uni-
dade de Terapia Intensiva Neonatal (UTIN) por um
periodo de cinco dias.

Nos primeiros meses de vida, apresentou dificul-
dades importantes para amamentacio, persistindo
até os 8 meses de idade. Foi necesséria a introducéo
precoce de férmula infantil devido a suc¢éo ineficaz
associada a hipotonia. Com esse quadro, foi enca-
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minhada precocemente para fisioterapia motora,
apresentando uma melhora gradual das habilidades
motoras aos 12 meses. Nessa idade, a curva de
peso iniciou ascensao em percentis, enquanto a
estatura permaneceu dentro dos valores esperados,
resultando em aceleracdo progressiva do indice de
massa corporal (IMC).

Aos 3 anos de idade, ja apresentava obesidade
(Gréfico 1 e 2), hipercolesterolemia, hipertensio
arterial de inicio precoce e baixa estatura. Enca-
minhada para atendimento em um ambulatdrio de
especialidades, foi avaliada como filha de pais com
fototipos IV e V. Apesar disso, apresentava pele de
fototipo Fitzpatrick I, além de falanges curtas, o que
gerou suspeitas diagndsticas. Um teste de PCR sen-
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sivel a metilagdo para o gene SNRPN confirmou a
auséncia do alelo paterno, diagnosticando a pacien-
te com sindrome de Prader-Willi (SPW). A partir de
entdo, iniciou acompanhamento multidisciplinar
envolvendo genética médica, endocrinologia pe-
diétrica, psiquiatria infantil, cardiologia pediatrica,
psicologia e nutricao.

Embora apresentasse bom desempenho esco-
lar, persistiam baixa estatura e obesidade conforme
indicado pelas curvas de crescimento. Aos 7 anos,
houve um aumento expressivo de peso, com ganho
de 23 kg em um intervalo de 12 meses. Isso agravou
o IMC devido a baixa estatura, como ilustrado no
Grafico 3 e 4. Foram introduzidas medidas rigoro-
sas, incluindo restricdo alimentar, uso de medica-
¢oes anti-hipertensivas e terapia com somatotropi-
na recombinante humana para manejo da estatura.
No entanto, surgiram novos desafios: a paciente re-
latou sintomas como cefaleia, dor abdominal e cai-
bras nos membros inferiores, levando a relutincia
familiar em manter a terapia. Além disso, a adesdo
foi comprometida pelo comportamento agressivo
da crianca em relagdo a aplicacio do hormoénio.
Apés dois anos de tentativas sem sucesso, o trata-
mento foi suspenso.

Aos 12 anos de idade, foi submetida a uma nova
tentativa de tratamento medicamentoso para con-
trole do peso, utilizando a liraglutida. Esse farmaco,
amplamente reconhecido por sua eficicia no tra-
tamento da obesidade, é um analogo do hormdnio
GLP-1, liberado pelo intestino apéds as refei¢coes. Sua
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acdo ocorre nos receptores cerebrais responsaveis
pelo controle do apetite, promovendo uma sensacio
prolongada de saciedade e redugdo da fome, o que
contribui para menor ingestdo caldrica e potencial
perda de peso. O tratamento foi iniciado com a pres-
cricdo de doses progressivas, em conformidade com
as diretrizes clinicas, sendo a medicacdo fornecida
gratuitamente pela Secretaria de Estado da Satde do
Espirito Santo (SESA). Durante os primeiros dias de
uso, a paciente apresentou nauseas, um efeito cola-
teral frequentemente relatado com o inicio do uso
da liraglutida. No entanto, apés o periodo inicial de
adaptacdo, a tolerancia ao medicamento foi conside-
rada satisfatéria. Apesar do esfor¢o terapéutico, a pa-
ciente nao apresentou redugdo significativa de peso
ao longo dos trés meses de tratamento, mantendo
o mesmo indice de massa corporal (IMC) durante
o periodo. Essa auséncia de resposta foi atribuida a
dois fatores principais: o uso irregular da medicacdo,
0 que comprometeu sua eficdcia, e a resisténcia da
paciente as aplicagdes subcutaneas, descritas como
desagradaveis e incobmodas. Diante das dificuldades
enfrentadas e a auséncia de reducdo ponderal apéds
trés meses de tratamento, concluiu-se que o objetivo
terapéutico ndo foi alcancado. Apés discussdo con-
junta entre a equipe médica e a familia, decidiu-se
pela suspensdo do tratamento com liraglutida. Em
consequéncia, o fornecimento da medicacido pela
Secretaria de Estado da Saude do Espirito Santo
(SESA) foi interrompido, encerrando, por ora, essa
estratégia terapéutica.
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O quadro de compulsido alimentar e dificuldade
em seguir orientagoes dietéticas se manteve. Os pais
enfrentavam dificuldades em manejar a sensacdo de
saciedade da crianga, cedendo frequentemente as
suas demandas alimentares na tentativa de minimi-
zar seu sofrimento emocional. Como consequéncia
da superobesidade, a paciente apresentou figado de
dimensdes aumentadas, com sinais de infiltragdo
gordurosa acentuada, caracterizando esteatose he-
pética associada a hepatomegalia.

Diante do ganho de peso excessivo, Peso: 149Kg,
Estatura: 141,5 cm, IMC 74,4 (Gréfico 5), foi indica-
da internagao hospitalar para um manejo intensivo
e multidisciplinar aos 13 anos (Figura 1). Durante o
periodo de 40 dias, a paciente foi submetida a con-
trole rigoroso da dieta, pratica de atividade fisica
orientada com meta inicial de 1000 passos didrios,
e administracdo regular de medicagdes. Durante
a internacdo, apresentava dificuldade para dormir
em decubito dorsal devido a obesidade, sendo ne-
cessdria a realizagdo de polissonografia em posicao
elevada (45°). O exame revelou indice de apneia e
hipopneia de 21,7 eventos por hora de sono (VN
até 5/hora), com dessaturagoes significativas, desta-
cando saturacdo minima de 76%. Apds perda de 11
kg, recebeu alta hospitalar com a recomendacéo de
ampliar a meta de passos didrios para 1500 e con-
tinuar acompanhamento ambulatorial semanal. Foi
disponibilizado um dispositivo de BPAP noturno
pelo SUS para manejo da apneia obstrutiva do sono.
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FIGURA 1. Imagem da paciente aos 15 anos

Fonte: Autores.

No dmbito psiquiatrico, desde os 6 anos, apre-
sentava comportamento agressivo e opositor, crises
de ansiedade, onicofagia e descontrole emocio-
nal, que foram exacerbados pelo bullying sofrido
no ambiente escolar. Aos 8 anos, foi encaminha-
da ao servico de psiquiatria, iniciando tratamento
com fluoxetina para sintomas ansiosos. Chegou a
ter prescricdo de imipramina para enurese notur-
na, todavia houve melhora dessa queixa em pou-
cos meses. A partir dos 10 anos, a paciente iniciou
quadro depressivo com sintomas ansiosos, evo-
luindo com irritabilidade e agressividade referen-
te as provocagoes sofridas no colégio. Além disso,
tinha dificuldade de concentracdo e sono agitado,
especialmente apds o falecimento do avo. Com a
dosagem maxima de fluoxetina (80 mg/dia), houve
melhora significativa do comportamento disruptivo
da paciente e do seu componente afetivo. Para
melhorar a compulsio alimentar da adolescente,
foram implementadas medidas adicionais, como o
uso de topiramato até a dosagem mdaxima tolerada
de 200 mg/dia.
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Aos 13 anos, devido a obesidade severa e imobi-
lidade progressiva, a paciente foi temporariamente
afastada da escola. O afastamento contribuiu para
melhora nos seus sintomas depressivos e ansio-
sos e no comportamento agressivo, evidenciando
o impacto negativo do bullying escolar na vida da
paciente, que sofria muitas provocacgoes dos alunos
por causa do seu quadro de superobesidade.

DISCUSSAO

A Sindrome de Prader-Willi (SPW) é uma doenga
genética rara que afeta multiplos sistemas, desta-
cando-se pela obesidade precoce, compulsio ali-
mentar e dificuldades comportamentais. O caso
apresentado evidencia os desafios associados a
superobesidade e as comorbidades psiquidtricas e
metabdlicas, além das dificuldades sociais enfren-
tadas pela paciente.

Os sintomas depressivos, a labilidade emocio-
nal, as crises de ansiedade, a compulsido alimentar
e o comportamento agressivo descritos nesse re-
lato de caso sdo caracteristicas amplamente docu-
mentadas na SPW. Estudos como os de Hinton et
al* e McAllister et al> destacam que a hiperfagia
e a busca incessante por comida sio centrais na
sindrome, exigindo intervencido precoce e rigoroso
controle ambiental. No presente caso, a incapaci-
dade da familia em limitar o acesso a alimentos e o
componente opositor/desafiador da paciente foram
fatores agravantes, contribuindo significativamente
para a superobesidade e suas complicac¢des.

O impacto do bullying, especialmente em um
ambiente escolar, reforca o estigma social associado
a obesidade. O isolamento social da paciente, exa-
cerbado pelas questdes acima culminou em piora
do quadro psiquidtrico, evidenciado por sintomas
depressivos e ansiosos mais graves. Estudos como os
de Mesquita et al’’ destacam que o manejo
parental e a psicoterapia sdo indispensaveis para
reduzir o estresse familiar e auxiliar na educacio
comportamental e alimentar da crianca.

A paciente apresentou comorbidades metabdli-
cas e cardiovasculares precoces, como hipertenséo,
hipercolesterolemia, diabetes tipo 2 e esteatose he-
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pética, todas frequentemente observadas em indi-
viduos com SPW. O papel central da disfuncio hi-
potaldmica na regulacdo da saciedade e no controle
energético foi corroborado no caso descrito. A alta
secrecdo de grelina plasmatica, caracteristica da sin-
drome, promove hiperfagia, aumentando o risco de
obesidade grave, como destacado por Hiraiwa et al.®.

Além disso, a apneia obstrutiva do sono, com
indices elevados de apneia- hipopneia, prejudicou
ainda mais a qualidade de vida da paciente, contri-
buindo para a fadiga e para dificuldades cognitivas.
A introducdo do BPAP durante a internacao de-
monstrou uma intervengdo crucial para minimizar
essas complicagoes.

O uso de somatropina é amplamente recomen-
dado para pacientes com SPW, devido a seus be-
neficios no aumento da massa magra, reducdo da
adiposidade e melhora do crescimento linear. No
entanto, no presente caso, a interrupgéo precoce do
tratamento por resisténcia familiar e efeitos colate-
rais relatados comprometeu o manejo ideal da pa-
ciente. Como descrito por Driscoll et al.?, a terapia
com rhGH requer monitoramento rigoroso devido
ao risco de efeitos adversos, incluindo apneia do
sono, sintomas respiratorios e cefaleias.

O caso demonstra a importancia do acompa-
nhamento por uma equipe multidisciplinar, envol-
vendo endocrinologia, psiquiatria, nutricdo, psico-
logia e educacao fisica. O controle rigido da dieta,
a promocao de atividade fisica e o suporte emocio-
nal foram decisivos para a perda ponderal de 11 kg
durante a internacao. Contudo, manter essas inter-
vencoes fora do ambiente controlado do hospital é
um desafio, especialmente em um contexto familiar
com dificuldades de adesdo as orientacoes médicas.

A abordagem multidisciplinar foi eficaz em re-
duzir temporariamente as complicacoes associadas,
mas o caso reflete a necessidade de suporte continuo
para prevenir a recorréncia do ganho de peso e o
agravamento das comorbidades. Além disso, estra-
tégias de enfrentamento para o bullying e o apoio
psicolégico da familia sdo indispensaveis.

Esse caso enfatiza a necessidade de a¢des de edu-
cacdo parental e suporte psicolégico, ndo apenas
para o paciente, mas também para os cuidadores,
que frequentemente enfrentam sobrecarga emocio-
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nal. Interven¢des mais consistentes no manejo da
hiperfagia e suporte no ambiente escolar sao funda-
mentais para promover a qualidade de vida e preve-
nir desfechos adversos.

CONCLUSAO

O presente caso de uma paciente com Sindrome
de Prader-Willi destaca a complexidade e os desa-
fios associados ao manejo de uma doenca genética
rara, caracterizada por hiperfagia, obesidade severa
e multiplas comorbidades psiquidtricas e metabdli-
cas. A histéria clinica da paciente evidencia a impor-
tancia de intervengdes precoces e continuas em um
contexto multidisciplinar, que incluam nio apenas
suporte médico, mas também acompanhamento
psicolégico e educacional.

A evolugdo positiva durante a internacdo hos-
pitalar, com significativa perda de peso e melhora
de parametros clinicos, ressalta o papel crucial do
controle ambiental e de estratégias terapéuticas
coordenadas. Entretanto, a dificuldade em manter
essas intervencdes no ambiente domiciliar reforca
a necessidade de suporte familiar constante e de um
planejamento de longo prazo para evitar a recidiva
dos sintomas e prevenir complicacdes futuras.

Este relato evidencia a relevancia de um cuida-
do integral e personalizado, promovendo qualida-
de de vida para pacientes com SPW e suporte para
suas familias. Além disso, destaca a importancia de
conscientizar a sociedade sobre as particularidades
dessa condigao, com o objetivo de reduzir o estigma
social e ampliar o acesso a recursos terapéuticos es-
pecializados.
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