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SINDROME DE PRADER-WILLI 
A PROPOSITO DE UN CASO 

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

Resumen 

Se presenta la evolución de un niño (desde los 2 a los 9 años de edad) portador de un síndrome de Prader-Willi (hipotonía, 
hipogonadismo, retraso mental y obesidad). Presentó además ausencia de testículos en las bolsas, rubicundez de dorso de manos e 
hipotiroldismo. 

Fue tratado con opoterapia tiroidea con discreta mejoría clínica. 
En la actualidad persiste la obesidad de muy difícil resolución y la ectopia testicular, cuya cirugía no es aconsejable por el momento. 

Introducción 

En 1956, Prader y col.'11 descr ibieron un s índrome caracterizado 
por talla corta, hipotonía muscular, retraso mental, hipogonadis-
mo y obesidad. 

En 1968, Zellweger y Schneider121 proponen para este cuadro la 
denominación de síndrome "H. H. H. O." (hipotonía, h ipomenta-
lidad, hipogonadismo y obesidad). 
El hipogonadismo se manifiesta en los pacientes mascul inos 
generalmente con pene pequeño, testículos no descendidos y 
maduración sexual retardada o ausente; en los pacientes femeni-
nos se observa menorrea primaría. 

Se han publ icado más de 200 casos en la literatura mundia l y 
probablemente hay muchos más sin publ icar. 
La etiología y la patogenia de este s índrome son desconocidas; se 
lo relaciona con un factor genético'31 y/o con una disfunción 
hipotalámica,141 por constatarse híperfagia, obesidad, hipogona-
dismo y baja estatura. El trastorno hipotalámicó puede acompa-
ñarse con hiperprolact inemia '3 y en el adulto con valores bajos de 
Í-SH y LH, pero ambas responden al estímulo con LHRH.®»7 1 

Se han descrito dist intos estigmas que pueden asociarse, tales 
como acromiquia, manos y pies pequeños, boca de pez, microg-
natia, estrabismo, clínodacti l ia, ausencia de cartílago auricular, y 
ojos en forma de almendra. 

En algunos de estos enfermos se han referido trastornos 
bioquímicos, pudiendo registrarse como compl icación tardía la 
aparición de una diabetes mell itus. 
Johnsen y col.(a> descr ibieron en estos pacientes un error congé-
níto del metabol ismo, consistente en lipólisis de ayuno, análogo al 
trastorno hereditario de los ratones obesos hiperglucémicos. 

•También se han descrito casos asociados con hipotiroidismo, y 
por ello consideramos de interés la presentación de este caso 
clínico, en el que pudo verif icarse la coexistencia del s índrome 
de Prader-Willi con un déficit de la función tiroidea. 

Descripción del caso clínico 

Niño que se presenta a la consulta a los 2 años de edad, afectado 
de ectopia testicular bilateral, retraso madurativo (dentición, 
deambulación, locuela) y mental, obesidad, rubicundez de dorso 
de las manos. 
El examen clínico reveló talla normal inicial (0,92 m), normal idad 
ésta que se mant iene hasta la fecha (9 años de edad) (1,31 m). 
La obesidad era superior al 3 0 % del peso máximo teórico para su 
edad y talla (15 ,200 kg) (actualmente 50 kg). 
El tono muscular era normal y se mantiene así hasta el momento, 
no habiéndose registrado hipotonía durante el seguimiento 
clíníco. La motíl idad estuvo siempre conservada. 
Cráneo normocéfalo, con cartí lago auricular presente, "boca de 
pez" y ojos con forma de almendra. Audic ión normal, mientras 
que la expresión oral se reducía a monosílabos. 
No se verificó agrandamiento tiroideo. 

En los aparatos respiratorio, 
advirt ieron particularidades, 

cardiovascular y digestivo, no se 

Presentaba además micropene con ausencia de escroto, en lugar 
del cual había dos pequeños pliegues. No se palpaban los 
testículos en forma eutópíca, 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, permit ieron realizar el diagnóstico 
de "s índrome de Prader-Will i". 

Para evaluar el estado tiroideo se realizó una captación de l 1 3 1 
cuyos valores revelaron una curva plana típica de hipot iroidismo, 
el que se conf i rmó por la tiroxina plasmática d isminuida (ta-
bla n° 1). 

T A B L A N° 1 

N. V., 9 años, S 

Rx selar: normal. 
Cromatina sexual; negativa. 
Cariotipo: 4 6 xy. 

EEG; dentro de l imites normales. 
EMG; ausencia de compromiso neurógeno 
o miógeno. 
Captación de í131¡ I a hora: 2 %; 24 horas: 
2 %; 48 horas; 2 %. 
Tiroxina plasmática: 3 , 5 p . g % . 
Anticuerpos antit iroideos: negativos. 
Testosterona plasmática: 

Basal: 0 ,9 ng/ml. 
Posgonadotrofína coriónica (5.000 u/4 
días), 4 ,8 ng/ml. 

Centellografía: no pudieron localizarse las 
gónadas. 
Ecografía: se localiza testículo izquierdo 
en conducto inguinal. 

Exámenes 
complementarios 

El test de TRH mostró una hiperrespuesta tírotrófica part iendo 
de valores basales elevados y un incremento prolactínlco normal 
(gráfico nD 1). 

Se lo medicó con hormona tiroidea de reemplazo hasta lograr 
concentraciones plasmáticas similares a las fisiológicas, con 
discreta mejoría intelectual y física. 

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

Comenzó a concurr i r a escuela diferencial desde los 4 años de 
edad y en la actual idad puede verbalizar frases de dos o tres 
palabras. 
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G R A F I C O N° 1 
N. V. t 9 años, <J 

Síndrome de Prader-Willi 

TSH 
i x ü l / m l 

4 0 -

3 0 — 

2 0 

10 

Prolact ina 
ng/mi 

TSH 
Proiactina 

/ . X 

- t 1 I -
B 30 ' 60' 

Test de TRH, 200 |xg IV 

La obesidad nn f i je pasible de ser reducida debido a la hiperorexia, 
que es característ ica de este s índrome y que se debería a 
la alteración de los niveles plasmáticos de "pol lpépttdo pan-
creático"™. 
El Incremento de los bajas niveles de testosterona. tras la 
admin is t rac ión de gonadot ro f ina cor iónica, reveló la presencia de 
tej ido test icular func ionan te desde el punto de vista endocr ino . Ei 
t ra tamiento con esta ho rmona ( 2 . 5 0 0 U I , 3 veces por semana, 3 
semanas) no produ jo descenso test icular. 
El test de LHRH demos t ró una buena respuesta de la LH f rente al 
es t ímulo del factor l iberador (gráf ico n 2). 

G R A F I C O N 0 2 

N. V., 9 años, d 
Síndrome de Prader-WÍHi 

TSH 
m U I / m l 

1 5 - -

LH 
m U I / m l 

10-

- / FSH 

t h 
3 0 ' 60 ' 

Test de LHRH, 100 n g IV 

de Uehling1 •1 (sobre 3 0 casos mascu l inos) , 7 0 % tenía por lo 
menos un test ícu lo no descend ido y 4 5 % de los m ismos ambos 
test ícu los sin descender . 
La exper ienc ia de d icho autor c o m o c i ru jano uro lógico, ref iere la 
poca ventaja de la c i rugía de descensó f rente al t ra tamien to con 
gonadot ro f ina cor ión ica, que a d e m á s de ser Incruento, p roduce 
el m i smo porcenta je de resul tados sat isfactor ios. La admin is t ra -
c ión de gonadot ro f ina cor ión ica en nuestro caso, no produ jo 
descenso test icu lar y no se cont inuó, ya que traería apare jado el 
c ierre de los car t í lagos d e c r e c i m i e n t o , con el cons igu ien te déf ic i t 
de talla. Frente a ia ev idenc ia de tej ido test icu lar f unc ionan te 
desde el pun to de vista endocr ino , se t ra tó de local izar las 
gónadas, real izándose en pr imer té rm ino una cente i lograf ía 
abdomina l con T c 9 9 M que fue negativa. 
Luego se realizó una ecografía de a b d o m e n , lográndose ub icar el 
test ícu lo Izquierdo en el c o n d u c t o Inguinal , por lo q u e es 
Impor tan te destacar su ut i l idad, en él hal lazgo de test ículos 
ec tóp icos. 
En el caso que nos ocupa se buscaron otros de los est igmas 
t íp icos de la en fe rmedad , cons ta tándose la facies caracter ís t ica , 
los ojos en forma de a lmendra , las manos y pies p e q u e ñ o s y la 
"boca de pez" 
Se destaca tamb ién la intensa rub icundez del dorso de las 
manos, lo q u e podr ia ser otro t rastorno asoc iado al s í nd rome y 
que sería un hal lazgo in f recuen temen te descr i to . 
La d i f i cu l tad para reducir la obesidad, deb ida a la hiperore-xia que 
acompaña a este s índ rome, no fue c o m b a t i d a con anorexigenos, 
por la corta edad del pac iente 
Respecto al h ipot i ro id ismo, Que cons ide ramos p r imar io de acuer 
do con el test de TRH-TSH, const i tuye Un s índ rome asociado y 
debe ser ten ido en cuen ta en estos pacientes. 
En lo referente al h ipogonad ismo y de acue rdo eon lo seña lado 
por Uehí lng, no ins is t imos en Ja c i rugía de descenso, por lo 
menos hasta la puber tad , ya sea ésta espontánea ó provocada 
Basándonos en este caso, c reemos de suma impor tanc ia la 
eva luac ión endocr ina comp le ta de los pac ien tes por tadores del 
s í nd rome de Prader-Wll l i 

Discusión 

Laurance y col.1 1" descr ib ie ron en estos pac ientes una tendenc ia 
a la in to lerancia a la g lucosa y o d iabetes mel l i tus mani f iesta. En 
este caso no se han regis t rado n ioerg u c e r r i a s y ia curva de 
to leranc ia fue normal . 
Con respecto a las a l terac iones q u e a c o m p a ñ a n a este s índ rome 
ia más c o m ú n es ia falta de descenso test icular en ios pac ientes 
varones y la amenor rea pr imar ia en las mu je res En la estadíst ica 

Figura 1 Aspecto generai se observa adiposidad p.pn"M ..-asn. mic-rone-
ne y rubicunda? flfi HOrsa de manos, 6 añns 
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TRATAMIENTO DE LA "URETROPROSTATOVESICULITIS (U. P. V.) 
EXPERIENCIA PERSONAL 

Dr. O t a m e n d i , Be l ¡sar io* 

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

Tratamiento general 

Ant ip i rét icos, reposo tanto f ís ico como sexual, rég imen higiénico 
dietét ico intensivo, baños de asiento t ib ios con sustancias astr in-
gentes, como ác ido bór ico u hojas de malva, son tamb ién de 
ut i l idad. 

Tratamiento quimioterápico 

Las U. P. V. (agudas) suelen responder espec tacu la rmente ante 
todo agente bacter iano q u e demues t re ser sensib le en el ant ib lo-
t icograma, pues el pasaje por la g lándula y su l legada al l íqu ido 
prostát ico no se ve en estos casos imped ido , deb ido a la intensa y 
di fusa reacción in f lamator ia de los tej idos que permi te su total 
acción. 

Podemos clasi f icar en: 

a) Tratamiento con suifamidas 

Son un g rupo muy g rande de compues tos con una fórmula 
básica, que al subst i tu i r " R " por otros radicales, se obt iene una 
serie de compues tos que varían sus acciones. 

Así las denominadas "so lub les" son bacter lostát icas y ac túan 
sobre bacter ias grampos i t ivas o gramnegat ivas. 

Se e l iminan en gran can t idad por or ina, en especial la sul fadíazi-
na y la su lmeraz ina, en dosis de 4 a 8 g diarlos. 

b) Tratamiento con antibióticos 

- Penicilina. Producto del metabo l ismo de ciertos hongos: 
Penicí l l lum (no ta tum o ch rysogenum) dísueltos habl tual -
mente en sales potásicas. 

Existen diversas formas de penic i l ina, F, G, K, C, X, s iendo 
la más usada la G. 

Pueden actuar como bacter ic idas o bacter lostát icos. 
Se utiliza por vía In t ramuscu lar o endovenosa. 

- Ampicilina. Es una penic i l ina semísíntét ica, 2 g diarios. 

c) Tratamiento con aminoglucósidos 

- Gentamlc ina . 
- S isomic ina. 
- Tobrac imína. 
Dosis de 2 a 3 mg /kg por día. 

d) Tratamientos combinados 

Cotr lmoxazol, que es la comb inac ión de la t r ime topr ima y el 
sul fametazol . 

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

Tratamiento general 

Régimen higiénico dietét ico moderado, baños de asiento t ibios, 
reposo relativo f ís ico, pero no sexual, en el cua l el pac iente puede 
efecuar coitos a voluntad. 

Tratamiento quimioterápico 

Las U. P. V. (crónicas) hasta hace poco t i empo se cons ideraban 
como en fe rmedades incurables, porque los agentes ant ibacter ia-
nos no podían erradicar a la Infección por no d i fund i rse desde el 
p lasma hasta el l íqu ido prostát ico. 
Esto ha sido superado con la apar ic ión de drogas ant ibactér icas: 
t r imetopr íma-su l fametazo l . 
La exper iencia nació cuando se comprobó q u e las bacter ias del 
l íqu ido prostát ico estaban protegidas por los agentes ant ibactér i -
cos, imp id iendo su acc ión. 

Lamentab lemente los macról ídos básicos no son ef icaces f rente a 
los gramnegat ivos. 
Las membranas biológicas que imp iden el pasaje de los e lemen-
tos ant ibacter íanos' hacia la luz de los ácínos g landulares se 

* Profesor Reg. A d j u n t o de la Cátedra d e Uro logía de l Hosp i ta l de C l ín i cas "José d e San M a r t í n " . 
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