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SINDROME DE PRADER-WILLI
A PROPOSITO DE UN CASO

Dr. Razumny, J. - Dr. Verini, H. - Dr. Solari, J. - Dr. Muzio, A. - Dr. Mandolesi, M.

Resumen

Se presenta la evolucién de un nifio (desde los 2 a los 9 anos de edad) portador de un sindrome de Prader-Willi (hipotonia,
hipogonadismo, retraso mental y obesidad). Presenté ademas ausencia de testiculos en las bolsas, rubicundez de dorso de manos e

hipotiroidismo.

Fue tratado con opoterapia tiroidea con discreta mejorfa clinica.

En la actualidad persiste la obesidad de muy dificil resolucion y la ectopia testicular, cuya cirugia no es aconsejable por el momento.

Introduccion

En 1956, Prader y col."* describieron un sindrome caracterizado
por talla corta, hipotonia muscular, retraso mental, hipogonadis-
mo y obesidad.

En 1968, Zellweger y Schneider® proponen para este cuadro la
denominacion de sindrome “H. H. H. O.” (hipotonia, hipomenta-
lidad, hipogonadismo y obesidad).

El hipogonadismo se manifiesta en los pacientes masculinos
generalmente con pene pequefio, testiculos no descendidos y
maduracion sexual retardada o ausente; en los pacientes femeni-
nos se observa menorrea primaria.

Se han publicado méas de 200 casos en la literatura mundial y
probablemente hay muchos mas sin publicar.

La etiologia y la patogenia de este sindrome son desconocidas; se
lo relaciona con un factor genético® y/o con una disfuncion
hipotalamica,'® por constatarse hiperfagia, obesidad, hipogona-
dismo y baja estatura. El trastorno hipotalamico puede acompa-
fiarse con hiperprolactinemia®® y en el adulto con valores bajos de
FSH y LH, pero ambas responden al estimulo con LHRH.®v?

Se han descrito distintos estigmas que pueden asociarse, tales
como acromiquia, manos y pies pequenos, boca de pez, microg-
natia, estrabismo, clinodactilia, ausencia de cartilago auricular, y
ojos en forma de almendra.

En algunos de estos enfermos se han referido trastornos
bioguimicos, pudiendo registrarse como complicacién tardia la
aparicion de una diabetes mellitus.

Johnsen y col.® describieron en estos pacientes un error congé-
nito del metabolismo, consistente en lipotisis de ayuno, analogo al
trastorno hereditario de los ratones obesos hiperglucémicos.
-También se han descrito casos asociados con hipotiroidismo, y
por ello consideramos de interés la presentacién de este caso
clinico, en el que pudo verificarse la coexistencia del sindrome
de Prader-Willi con un déficit de la funcion tiroidea.

Descripcion del caso clinico

Nino que se presenta a la consulta a los 2 anos de edad, afectado
de ectopia testicular bilateral, retraso madurativo (denticion,
deambulacién, locuela) y mental, obesidad, rubicundez de dorso
de las manos.

El examen clinico revelo talla normal inicial (0,92 m), normalidad
ésta que se mantiene hasta la fecha (9 afos de edad) (1,31 m).

La obesidad era superior al 30 % del peso maximo tedrico para su
edad y talla (15,200 kg) (actualmente 50 kg).

El tono muscular era normal y se mantiene asi hasta el momento,
no habiéndose registrado hipotonia durante el seguimiento
clinico. La motilidad estuvo siempre conservada.

Craneo normocéfalo, con cartilago auricular presente, “boca de
pez” y ojos con forma de almendra. Audicién normal, mientras
que la expresion oral se reducia a monosilabos.

No se verificé agrandamiento tiroideo.

Hospital Espafiol. Servicios de Endocrinologia y Urologia

56

En los aparatos respiratorio, cardiovascular y digestivo, no se
advirtieron particularidades.

Presentaba ademas micropene con ausencia de escroto, en lugar
del cual habia dos pequefios pliegues. No se palpaban los
testiculos en forma eutdpica, ni con las maniobras de descenso a
nivel de los conductos inguinales.

En la tabla n°1 se detallan los .resultados de los estudios que
junto con los datos anteriores, permitieron realizar el diagnéstico
de “sindrome de Prader-Willi",

Para evaluar el estado tiroideo se realizé una captacién de I;3;
cuyos valores revelaron una curva plana tipica de hipotiroidismo,
el que se confirmd por la tiroxina plasmatica disminuida (ta-
bla n® 1).

TABLA N° 1
N. V., 9 aiios, &

Rx selar: normal.

Cromatina sexual: negativa.

Cariotipo: 46 xy.

EEG: dentro de limites normales.

EMG: ausencia de compromiso neurégeno
0 midgeno.

Captacion de [y3;: 12 hora: 2 %; 24 horas:
2 %; 48 horas: 2 %.

Exémenes Tiroxina plasmatica: 3,5 pg %.
complementarios Anticuerpos antitiroideos: negativos.
Testosterona plasmatica:
Basal: 0,9 ng/ml.
Posgonadotrofina coridnica (5.000 u/4
dias), 4,8 ng/ml.
Centellograffa: no pudieron localizarse las
génadas.

Ecografia: se localiza testiculo izquierdo
en conducto inguinal.

El test de TRH mostré una hiperrespuesta tirotréfica partiendo
de valores basales elevados y un incremento prolactinlco normal
(grafico n° 1).

Se lo medicéd con hormona tiroidea de reemplazo hasta lograr
concentraciones plasmaticas similares a las fisioldégicas, con
discreta mejoria intelectual y fisica.

La terapia sustitutlva se mantiene hasta la fecha (levotiroxina
0,2 mg por dia).

Comenzé a concurrir a escuela diferencial desde los 4 afios de
edad y en la actualidad puede verbalizar frases de dos o tres
palabras.
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La nbesidad na fue pasible de ser reducida debido a la hiperorexia.
que es caracteristica de este sindrome y que se deberiz a
la alteracién de los niveles piasmdticos de “pollpéptido pan-
credtico”.

£l incremento de los bajos niveles de testostercna. tras la
administracién de gonadotrofina coriénica, revelé |a presencia de
tejido testicular funcicnante desde el punto de vista endocrine. El
tratamiento con esta hormona (2,500 U, 3 veces por semana, 3
semanas} no produjo descenso testicular.

El test de LHRH demostrd una buena respuesta de la LH frente al
estimulo del factor lioerador (grafico n* 2).
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Discusion

Laurance y col.'' " describieron en estos pacientes una tendencsa
a la Intolerancia a la glucosa y/o diabetes mellitus manifiesta. €n
este caso no se han registrado nipergiucemias y la curva de
tolerancia fue normal.

Con respecto a |as alteraciones que acompanan a este singrame
la mas comun es lafalta de descenso testicuiar en 1os pacientes
varones y la amenaerrea primaria en las mujeres. En |3 estadistica

de Uehling - (sobre 30 cases masculinos), 70 % tenia por o
menos un testiculo no descendide y 45 % de los mismos ambos
testiculos sin descender.

La experiencia de dichg auter come cirujann-urplogico, refiere la
poca ventaja de la cirugia de deseenss frente at tratamiente con
ganadetrefina caridnica, que ademéas de ser Incrugnto, produce
el mismo parcentaje de resultados satisfactorios. La administra-
cidn de gonadotrofina ceridnica en nuestro caso, no produjo
descenso testicular y no se continud, ya que traeria apareiado el
clerre de los cartilagos de crecimiento, con el consiguiente déficit
de talla. Frente a la evidencia de tejido testicular funcionante
desde el punto de vista endocrino. se traté de localizar las
génadas, realizéndose en primer érming una centellografia
abdominal con Tc 98M gue fue negatva.

Luego se realizd una ecografia de abdomen, lograndese ubicar el
testicuio lzgulerde en el conducto Inguinal, por le que es
Importante destacar su utilicad. en el hallazgo de testicllas
ectdpices.

En el case que nos ocupa se bhuscaron ofros de los estigmas
tipicos de 1a enfermedad., constatandase |a facies caracteristica,
los oJos en farma de almendra, las manos y pies pequerios y la
"boca de pez”

Se destaca también la intensa rubicundez del dorso de las
manos, lo que podria ser otro trastorno ascciade al sindrome y
qgue seria un hallazgo infrecuentemente descrito.

La dificultad para reducir |z obigsidad, deliida & |a hiperorexia gue
acompana a este sindrome, no fue combatida con anorexigenos
por la corta edad del paciente

Respecto al hipotiroidlsmo. que-¢onsideramos primario de acuer
do con el test de TRH-TSH, constituye un sindrome asociade v
debe ser tenide en cuenhtad en estos pacientes.

En lo referente al hipogenadisma y de acuerdo con lo senalado
por Wehilng, no insistimos en la cirugia de descensc, por lo
menos hasta la pubertad. ya sea ésta espontanea o provocada
Basandonos en este caso, creemos de suma Importancia la
evaluacién endocrina completa de los paclenies portadores del
sindrome de Prader-Will

Frgwra 1 Aspacio genera: se ebserva adipasitdad general aga, micrepe-
ne y rusicunder de idrse de manos, 6 afnes
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TRATAMIENTO DE LA “URETROPROSTATOVESICULITIS (U.P. V.)
EXPERIENCIA PERSONAL

Dr. Otamendi, Belisario*

A) Tratamiento de las U. P. V. agudas

Tratamiento general

Antipiréticos, reposo tanto fisico como sexual, régimen higiénico
dietético intensivo, banos de asiento tibios con sustancias astrin-
gentes, como acido bdrico u hojas de malva, son también de
utilidad.

Tratamiento quimioterapico

Las U. P. V. (agudas) suelen responder espectacularmente ante
todo agente bacteriano que demuestre ser sensible en el antiblo-
ticograma, pues el pasaje por la gldndula y su llegada al liquido
prostatico no se ve en estos casos impedido, debido a la intensa y
difusa reaccion inflamatoria de los tejidos que permite su total
accion.

Podemos clasificar en:

a) Tratamiento con sulfamidas

Son un grupo muy grande de compuestos con una férmula
basica, que al substituir “R" por otros radicales, se obtiene una
serie de compuestos que varian sus acciones.

Asi las denominadas ‘“solubles” son bacterlostaticas y acttian
sobre bacterias grampositivas o gramnegativas.

Se eliminan en gran cantidad por orina, en especial la sulfadiazi-
na y la sulmerazina, en dosis de 4 a 8 g diarlos.

b) Tratamiento con antibidticos

— Penicilina. Producto del metabolismo de ciertos hongos:
Penicilllum (notatum o chrysogenum) disueltos habltual-
mente en sales potasicas.

Existen diversas formas de penicilina, F, G, K, C, X, siendo
la mas usada la G.

Pueden actuar como bactericidas o bacterlostéaticos.
Se utiliza por via intramuscular o endovenosa.

— Ampicilina. Es una penicilina semisintética, 2 g diarios.

c) Tratamiento con aminoglucésidos

— Gentamicina.

— Sisomicina.

— Tobracimina.

Dosis de 2 a 3 mg/kg por dia.

d) Tratamientos combinados

Cotrlimoxazol, que es la combinacién de la trimetoprima y el
sulfametazol.

B) Tratamiento de la U. P. V. crénicas

Tratamiento general

Régimen higiénico dietético moderado, bafios de asiento tibios,
reposo relativo fisico, pero no sexual, en el cual el paciente puede
efecuar coitos a voluntad.

Tratamiento quimioterapico

Las U. P. V. (crénicas) hasta hace poco tiempo se consideraban
como enfermedades incurables, porque los agentes antibacteria-
nos no podian erradicar a la infeccién por no difundirse desde el
plasma hasta el liquido prostatico.

Esto ha sido superado con la aparicién de drogas antibactéricas:
trimetoprima-sulfametazol.

La experiencia naci6é cuando se comprobé que las bacterias del
liquido prostéatico estaban protegidas por los agentes antibactéri-
cos, impidiendo su accién.

Lamentablemente los macrélidos basicos no son eficaces frente a
los gramnegativos.

Las membranas biolégicas que impiden el pasaje de los elemen-
tos antibacterianos. hacia la luz de los &cinos glandulares se

* Profesor Reg. Adjunto de ia Cétedra de Urologia del Hospital de Clinicas “José de San Martin"”.
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