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RESUMEN

E) sindrome de Prader-Willi (SPW) se caracteriza por hipotonia, hipogonadismo e hipogenitalismo
junto a la obesidad y alteraciones de comportamiento asociadas.

El objeto de nuestro estudio es ofrecer un conocimiento global del sindrome para conocer y efec-
tuar un protocolo adecuado en relacibn a nuestra intervencion en estos pacientes. Por otra parte, se
pretende recopilar estudios en relation a la actuacidn concrete de la Fisioterapia en el SPW. Los resul-
tados encontrados en cuanto a terapias flsicas se refiere se asocian a la aplicacion de programas de
ejercicios de moderada intensidad en el ambito domiciliario, sin haber encontrado en la bibliograffa
consultada otras estrategias de car”cter fisico que mejoren o mantengan la capacidad ffsica de estos
pacientes. Debemos senalar la terapia de la hormona del crecimiento y su relacidn con los cambios
motores de estos pacientes, sobre todo en las primeras etapas de la vida.
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ABSTRACT

The Prader Willi Syndrome (PWS) is defined by hypotonia, hypogonadism and hypogenitalism lin-
ked to obesity and associated alterations of the behaviour. The purpose of our study is to offer a glo™
bal knowledge about the syndrome to know and elaborate an adapted protocol in relation to our in7
tervention in these patients. On the other hand, it is desire to collect studies in relation to the
physiotherapist intervention in the PWS. The results found in relation to physical therapies are related
to the application of moderate-intensity exercise programmes in the domiciliary ambit, no other phy-
sical strategies were found in the references in order to improve or maintain the physical capacity
of these patients. We should highlight the growth hormone and its relation with the motor changes
in these patients, especially in the life first stages.
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INTRODUCTION

Las Hamadas «tres H» (hipotonfa, hiposi-
quismo e hipogenitalismo) caracterizan, jun-
to con la obesidad, el sfndrome de Prader-
Willi (SPW) [1], Este sindrome fue conocido
por primera vez por Langdon Down (1887),
quien lo Hamo polisarcia [2]. Posteriormente
serfa descrito en 1956 por A. Prader, A. Lab™
hart y H. Willi, quienes describieron a un gru-
po de nihos con obesidad, corta estatura, hi-
potonia y discapacidad psiquica [1],

El SPW es un trastorno genetico complejo
que incluye baja estatura, retraso mental [1]
o trastornos de aprendizaje, hipogonadismo,
problemas de comportamiento caracterfsti-
cos, bajo tono muscular y una necesidad in-
voluntaria de comer constantemente [3, 4].
Las manifestaciones psiquiatricas son comu-
nes y pueden conducir a interferencia signifi-
cativa en el desarrollo y el funcionamiento
del individuo afectado [5].

Aunque el SPW se asocia a una anomalia
en el cromosoma 15, se considera, en gene-
ral, como un defecto genetico espontaneo
que se da durante o en un momento cerca-
no a la concepcion [2, 7].

La prevalencia de este sfndrome no es co-
nocida con precision, pero se estima entre 1
de cada 10.000 a 1 de cada 25.000 recien
nacidos vivos [2, 4, 7], Es una de las diez con-
diciones mas comunes que se ven en las df-
nicas de genetica, y una de las causas de
obesidad mas comun que ha sido identifica-
da[1, 2],

Caracterfsticas principales

El SPW es un conjunto de signos y sfnto-
mas que no se manifiestan en todos los afec-
tados, ni aparecen con la misma intensidad o
frecuencia [3], En el niho de 0 a 6 ahos el de-

sarrollo motor esta retardado en la mayoria
de las etapas evolutivas [1-3], Podemos con-
siderar dos etapas:

1.d etapa. Esta primera etapa se caracteri-
za sobre todo por una falta de desarrollo [1].
Ya antes del nacimiento existe una reduccion
de movimientos fetales (80 % de casos) [7].
Los neonatos son hipotonicos con hiporrefle-
xia o arreflexia, e hipoplasia genital [3, 7]. A
pesar de un test de Apgar normal, en la ma-
yoria de casos los bebes estan letargicos, tie-
nen un llanto debii [7], y frecuentemente ne-
cesitan ser alimentados de forma especial,
pues presentan poca fuerza al succionar [1,
2, 6], El retraso en el desarrollo puede ser
muy importante en el primer aho, observan-
dose generalmente una considerable mejora
durante el segundo aho [2, 7].

El diagnostic© genetico en esta etapa evi-
tarfa innecesarias evaluaciones de enferme-
dades neuromusculares responsables de hin
potonia [7],

2.d etapa. En este periodo, que normal-
mente aparece entre los 2 y los 4-5 ahos, el
retraso de desarrollo se hace menos llamati-
vo mejorando las habilidades motoras finas y
gruesas. En algunos casos no caminan hasta
los 4 0 5 ahos y es en esta etapa cuando se
observa de manera mas evidente el cambio
en el metabolismo del niho [1, 2], A partir de
los 2 ahos pueden aparecer ya las conductas
de hiperfagia y alteraciones en el comporta-
miento en relacion a la consecucidn de comi-
da [5, 8], Pueden consumir grandes cantida-
des de comida sin saciarse ni tener nauseas
ni indigestion dificil y muchos nunca han vo-
mitado [2, 7]. Por sus caracterfsticas especia-
les, estos nihos necesitan menos calorias
para mantener un crecimiento y actividad
normales. Esta obesidad se presenta en el
95 % de los casos si no existe control de la
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dieta; la grasa se suele acumular en la parte
baja del torso, gluteos, caderas, muslos y ab~
domen [1, 7],

Fenotipo

Presentan los siguientes rasgos faciales ca-
racteristicos ya desde el nacimiento: diame-
tro bifrontal estrecho, ojos almendrados, la
boca pequena con el labio superior deigado
y alteraciones craneofaciales con boca trian-
gular, dolicocefalia (craneo alargado en sen-
tido anteroposterior) [2, 7], paladar ojival,
comisuras de la boca hacia abajo. Tambien
pueden presentar hipopigmentacion de piel,
pelo e iris, diametro bifrontal estrecho; tam-
bien es caracteristica la acromicria (manos y
pies pequenos) [2] (fig. 1).

Fig. 1. Fenotipo caracterlstico del sindrome de Prader-

Willi.

El crecimiento lineal es variable, la mayoria
de los ninos tienen baja estatura y un creci-
miento lento durante la primera infancia.
Cuando existe un crecimiento lineal pobre,
debe evaluarse si hay una deficiencia en la
hormona de crecimiento [2].

Alteraciones musculoesqueleticas/
desarrollo motor

Los estudios neuromusculares son norma-
les [6] pero, en general, el desarrollo motor
esta retardado en la mayoria de las etapas
evolutivas [2, 3], Alrededor de los 6 meses
mejora su estado de alerta, se sientan por si
solos a los 12 o 13 meses y caminan entre 10s
24y 30 meses.

Por ello, como mas adelante se discutira,
se recomiendan programas de estimulacibn
precoz [7], En cuanto a las actividades depor-
tivas, correr y saltar puede producir lesiones
en las articulaciones debido a la hipotonfa y
pobre coordinacion; tambien aumenta el nu-
mero de fracturas debido a la osteoporosis y
a la disminuida masa muscular. Se recomien-
da andar, nadar y el uso de aparatos fijos de
gimnasio [1],

Otros problemas asociados

En los casos en los que no se ha podido
evitar la obesidad, aparecen enfermedades
relacionadas con el sobrepeso como hiper-
tensibn, problemas del aparato respiratorio,
enfermedades del corazbn, dibetes tipo Il
secundaria a obesidad y otras mas. Tanto la
obesidad por si misma como estos otros
transtornos condicionan la calidad y esperan-
za de vida de los pacientes [1, 7],

Tambien pueden presentarse otras compli-
caciones como problemas dentales [1, 6],
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trastornos respiratorios o apnea del sueno [6,
7], Ademas, estos ninos presentan un alto
umbral doloroso y una alteracion en cuanto
a la regulacion de la temperatura se refiere
[2, 6, 7],

OBJETIVOS

El presente trabajo se propone definir y
analizar los estudios relacionados con las li-
neas de intervencidn fisioterapica que apare-
cen en [a literatura especializada sobre €l sin-
drome de Prader-Willi en ninos.

METODOLOGIA

Entre 1987 y 2006 se ha realizado una bus-
queda bibliografica centrada en la interven-
cion fisioterapica en el sindrome concreto de
Prader-Willi, tomando como base de datos
The Cochrane Library (tabla 1), PEDro (tabla
2) y Pubmed (tabla 3) para la busqueda de
resimenes de articulos en lengua inglesa re™
lacionados con el tratamiento o intervencidn
desde el punto de vista de medios fisicos en

TABLA 1.

el SPW. Ademas, hemos consultado algunos
trabajos desde otras fuentes bibliograficas de
gran importancia sobre el mismo tema.

Los terminos o descriptores utilizados para
la busqueda se obtuvieron, en su mayoria,
de la base de datos medicos Thesaurus, com-
plementandolo con otros terminos o pala-
bras clave que se consideraron relevantes. La
estrategia de busqueda bibliogrdfica se reali=
zé mediante la combination de varies termi-
nos empleando el operador logico o boleano
«ANDy. Para el analisis de los resultados ob-
tenidos se ha disehado una base de datos en
el programa informatico Access XP.

Se han establecido los siguientes criterios
de inclusion:

— Atrticulos publicados entre el 1 de enero
de 1987 y el 1 de julio de 2006.

— Estudios de diseno observacional, expe-
rimental y cuasiexperimental,

— Trabajos escritos por fisioterapeutas o
relacionados con la Fisioterapia.

Para la extraction de datos se consideraron
cuatro miembros divididos en dos equipos.

Estrategia de busqueda en The Cochrane Library

Resultados

Prader-Willi Syndrome

0 resultados referentes a Fisioterapia y Prader-Willi; solo
localizamos una revision acerca de la intervencidn con
terapia hormonal en este tipo de pacientes

TABLA 2. Estrategia de busqueda en PEDro

Resultados

Prader-Willi Syndrome

0 resultados
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TABLA 3. Estrategia avanzada de busqueda en Pubmed

1? ESTRATEGIA

Resultados
Prader-Willi Syndrome 1.503
1 # Physical Therapy Modalities 7*
2# AND Randomized Controlled Trial 0
27 ESTRATEGIA DE BUSQUEDA

Resultados
Prader-Willi Syndrome 1.503
1# randomized controlles trial 24
3? ESTRATEGIA DE BUSQUEDA

Resultados
Prader-Willi Syndrome 1.503
1 # Exercise Movement Techniques “[MeSH] 13**
2 # AND Randomized Controlled Trial 0

* De estos 7 resultados, 6 coinciden con los obtenidos en la 37 estrategia de busqueda,
** De estos 13 resultados, 6 coinciden con los obtenidos en la 1? estrategia de busqueda

Ambos efectuaron la busqueda de manera
separada y posteriormente se consensud la
informacion obtenida. Se realizaron diferen-
tes estrategias de busqueda con el fin de dar
una mayor fiabilidad a la informacion encon-
trada (tabla 3).

RESULTADOS

La busqueda finalize el dfa 30 de julio de
2006, por lo que no podemos hacernos car-
go de los estudios publicados posteriormen-
te. Como consecuencia de las estrategias de
busqueda bibliografica seleccionadas en re-
lacion a la intervencion del fisioterapeuta en
el SPW, hemos de reflejar la carencia de arti-
culos a este respecto. La mayor parte de es-
tudios han sido realizados con metodologia
de ensayos clinicos, pero sin reunir las condi-
ciones basicas para mostrar evidencia cienti-

fica. Todos los trabajos consultados reflejan
el efecto positive de un ejercicio fisico de in-
tensidad suave a moderada (andar una de-
terminada distancia, en la mayoria de los ca-
sos) realizado en el ambito domiciliario, junto
con una dieta adecuada para llevar a cabo
un exhaustive control de peso y del indice de
masa corporal con la finalidad de evitar la
principal complicacion reflejada en la biblio-
graffa consultada: la obesidad. La aplicacibn
de programas de entrenamiento se propone
lograr cambios metabolicos beneficiosos y
mejorar la capacidad aerobica. La mayoria de
estudios se basan en considerar como objeti-
vo principal la valoracidn del gasto energeti-
co de este tipo de pacientes, que por sus
condiciones especiales difiere del resto [2,
3,71,

Otros estudios de calidad muestran los
efectos de la administracidn de la hormona
de crecimiento en relacion con parametros
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como agilidad y movilidad, fuerza fisica, for-
ma fisica y consumo de grasa [9-12], No obs-
tante, si bien no se han determinado efectos
nocivos de la terapia, se hacen necesarios
otros estudios que demuestren los efectos a
mas largo plazo [8],

Las diferencias y caracteristicas especiales
del sindrome se muestran en estudios como
el llevado a cabo por Civardi [13], en el que se
determine) una hipoexcitabilidad de las areas
motoras corticales en pacientes con SPW.

Otros estudios pretenden encontrar instru-
mentos de validacion de un sistema de medi-
da de gastos energeticos y de la actividad fi-
sica en el SPW [24]. Ademas, en bibliografia
consultada se menciona la variabilidad en los
niveles de actividad, no siendo valido estereo-
tipar individuos de SPW [25] (tabla 4).

DISCUSION

Basandonos en los estudios previos, la Fin
sioterapia puede contribuir a mejorar la hi-
potonfa en el primer aho de vida, donde esta
es la caracteristica principal de su desarrollo
motor [7], El conocimiento de las caracteristi-
cas peculiares de este sindrome debe condi-
cionarnos al diagnostico precoz, indicando
estos elementos un estudio genetico y diag™
nostico diferencial [12], ademas de una esti-
mulacibn precoz necesaria.

Dada la incidencia y predisposicion a la
obesidad en este sindrome [1, 7], la mayoria
de los programas de intervencion se basan
en estrategias que controlan el indice de
masa corporal y el gasto metabblico. Segun
publicacion electronica, que describe el SPW
como modelo de obesidad, la actividad fisica
es importante como aplicacibn en este tipo
de pacientes, siendo las actividades de mo-
derada intensidad las mejor toleradas por el
paciente obeso [26].

El hecho de carecer de informacion especi-
fica sobre tecnicas o protocolos de Fisiotera=
pia en este sindrome justifica que toda la
atencion terapeutica se centre en la apari-
cion de obesidad junto con los trastornos de
comportamiento, lo que condiciona la aten-
cidn de estos factores en primera instancia.
Es por esto que la mayoria de estudios basa-
dos en intervenciones con pacientes de este
tipo atienden principalmente a estos facto~
res y justifican la necesaria colaboracion in-
terdisciplinar junto con la implantacion de
programas de intervencion domiciliaria. De
cualquier modo habra que observar las pa-
tologias asociadas que puedan interferir en
el desarrollo del nino y que condicionen su
estado de salud asi como su calidad de vida.
Una de las patologias asociadas puede ser la
diabetes, objeto de algunos estudios, en los
que se sugiere tambien la relacibn de ejerci-
cio fisico moderado como medio para con-
trolar los niveles de insulina [20], Estos fac™
tores seran los condicionantes definitives de
su esperanza de vida [27],

El control de los pacientes afectos del sin-
drome de Prader-Willi (SPW) requiere una
atencion multidisciplinaria, debido a los pro-
blemas nutricionales, medicos y conductua-
les que presentan [2, 4, 7], Ha quedado
demostrado que el fisioterapeuta puede de-
sempehar un papel muy activo dentro de di-
cho equipo.

La propuesta de intervencion fisioterapica
basandonos en la literatura consultada con-
sistiria en:

— Atencion precoz en la primera etapa de
la Vida (sobre todo antes de los 2-3 anos),
quetendra como objetivo principal el trata-
miento de la hipotonia y la adquisicion de los
patrones normales de movimiento.

— Atencibn a las posibles deformidades
ortopedicas que pudieran aparecer.
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TABLA 4. Estudios encontrados con la estrategia de busqueda seleccionada en relation
a los terminos fisioterapia y SPW

Base de datos  Autor Ano Tipo de estudio Resultados
Pubmed Schlumpf M 2006 Estudio prospectivo Mejora del metabolismo en SPW tras un
con grupo control programa general de ejercicios realizado
115] de forma domiciliaria en un periodo de
6 meses
Pubmed Eiholzer U 2004 Revisibn [16] Necesidad de mtervencion multidisciplinar
en este tipo de sindrome
Pubmed Eiholzer U 2003 Estudio prospectivo Mejora de condiciones metabolicas, capa-
con grupo control [17] cidad fisica y composicibn local del cuer-
po por medio de un programa de entre-
namiento
Pubmed Goldberg DL 2002 Estudio observacional Programa de ejercicios como una de las
[18] estrategias a considerar en los trastornos
de comportamiento en relacion a la ali-
mentacibn
Pubmed Van Mil EG 2001 Estudio prospectivo Estudio de cambios metabblicos en relan
con grupo control [19] cion al ejercicio fisico y la administration
de la GH (hormona de crecimiento)
Pubmed Kaufman H 1995 Estudio prospectivo Eficacia de un programa estructurado
con grupo control [20] domiciliario como medio para controlar la
obesidad y los niveles de glucemia en
pacientes diabeticos, utilizando, ademas
de la dieta, el ejercicio fisico
Pubmed Silverthorn KH 1993 Estudio cuasi-experi- ~ Mejora de capacidad aerobia y variacibn
mental realizado con  significativa de peso respecto al grupo
grupo control [21] control en un programa llevado-a cabo
durante 6 meses
Pubmed B Hoffman A 1992 Estudio prospectivo Ejercicio aerbbico diario como medio de
[22] control de indice de masa corporal
Pubmed YamagishiM 1987 Estudio prospectivo Dieta y ejercicio fisico moderado como
[23] medios de control de la obesidad
Pubmed Caldwell ML 1986 Estudio prospectivo Ejercicio fisico y dieta como factores

(24]

determinantes en el control de la
obesidad de afectados de-SPW
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— Control de las alteraciones de compor-
tamiento que interfieren en nuestra actua-
cidn como fisioterapeutas.

— Control y ejecucidn de ejercicios domi-
ciliarios de intensidad moderada que contri-
buyan al control del peso.

— Escuela de padres para instruirles en las
acciones preventivas y terapeuticas que de-
ben realizar a sus hijos.

— Colaboracibn dentro del equipo multi-
disciplinar.

CONCLUSIONES

1. La mayor parte de la bibliografia con-
sultada centra la intervencion terapeutica en
el control de la obesidad caracterfstica de
este si'ndrome, trata de establecer pautas en
relacibn al gasto y aporte calbrico, asf como
cambios metabblicos y capacidad aerobica.
Los pacientes con SPW son sensibles al ejer-
cicio fisico, pudiendo producirse cambios en
su metabolismo y capacidad aerobica.

2. El control de los nines afectados de
SPW requiere un conocimiento general de sus
manifestaciones clfnicas con el objetivo de
optimizary llevar a cabo una colaboracibn in-
terdisciplinar necesaria a la hora de enfrentar-
nos con esta entidad. La actividad fisica mo-
derada parece ser una herramienta eficaz en
la intervencion fisioterapeutica de estos ninos.

3. La carencia de estudios de calidad es-
pecificos en este tema, nos lleva a reflexionar
acerca de las prioridades de estos ninos, co-
locando a la Fisioterapia en el lugar adecua-
do de intervencion en este sindrome como
pieza clave en su tratamiento.
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