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ALERTA PSIQUIATRICO
para a Sindrome de Prader-Willi

Revisdo técnica: Dra. Silvia Freitas - Médica Psiquiatra, doutora em Epidemiologia pelo Instituto de Medicina
Social da UER], coordenadora da equipe multidisciplinar do ambulatério da Sindrome de Prader-Willi do
Instituto Estadual de Diabetes e Endocrinologia do Estado do Rio de Janeiro (IEDE)

Motivos para consulta e encaminhamento

A Sindrome de Prader-Willi (SPW) é uma doenga genética rara, com uma apresentacdo impar entre
todas as deficiéncias do desenvolvimento. As principais caracteristicas da SPW incluem hipotonia,
hiperfagia (caracterizada pela busca de alimentos e auséncia de saciedade), obesidade,
comprometimento cognitivo e problemas comportamentais. Entre as caracteristicas cognitivas e
comportamentais estdo: dificuldades do aprendizado ou deficiéncia intelectual; rigidez cognitiva e
perseveracdo; discurso e comportamento repetitivos; comportamento opositor/ questionador e
explosdes de raiva; colecionar e acumular objetos e comida; e autoescoriacao da pele (skin picking).
Grande parte das familias de pessoas com SPW expressa enorme preocupac¢do com o impacto dessas
caracteristicas comportamentais porque elas dificultam a rotina diaria e representam desafios
significativos para o cuidado parental.

Embora seja responsabilidade do psiquiatra prescrever medicamentos psicotrépicos, além
de outras questoes, seu papel como consultor da equipe multidisciplinar envolvida no tratamento -
que deve incluir além de médicos outros profissionais da satde (fisioterapeuta, fonoaudidlogo,
terapeuta ocupacional) e profissionais da educacdo - é igualmente importante. A maioria dos
psiquiatras nao tera tratado mais de um ou dois pacientes com SPW durante sua vida profissional. No
entanto, mais importante do que a experiéncia anterior é sua vontade de aprender sobre o manejo
dessa sindrome e suas caracteristicas clinicas. A experiéncia com outros transtornos do
neurodesenvolvimento é util, porém o fundamental é saber que pessoas com SPW apresentam
julgamento prejudicado, independentemente do Quociente de Inteligéncia (QI) e das habilidades de
comunicac¢ao verbal.

Abordagem na avaliacao

Pacientes com SPW precisardo de mais tempo na primeira consulta. Frequentemente, eles tém
percep¢do e julgamento social limitados e, embora consigam compartilhar pensamentos e
sentimentos, podem contar histérias ndo confiaveis. Independentemente da idade e do QI do paciente
com SPW, maes, pais e cuidadores devem servir de informantes secundarios a fim de validar todos os
aspectos da histoéria (identificacdo de problemas, gravidade dos sintomas e curso no tempo, nivel de
prejuizo, historia familiar e clinica) sem a presenca do mesmo, que deve ser supervisionado durante
essa entrevista colateral. Na entrevista clinica e na avaliagcdo do estado mental, é melhor seguir o jeito
como os pais se comunicam com o paciente. E essencial estabelecer uma parceria médico-cuidador
logo no inicio do processo. Na SPW, mais do que em qualquer outro transtorno do desenvolvimento, é
fundamental que o psiquiatra avalie a estrutura do ambiente no qual o paciente vive.
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A seguir estao os componentes essenciais para o manejo dos comportamentos da sindrome:
e um plano de refei¢des programadas,
e restricao do acesso aos alimentos,
e um plano de atividades diarias,
e exercicios obrigatodrios,
e oportunidades de experiéncia sensorial,
e controle das emog¢des manifestadas pelo cuidador, e
e expectativas comportamentais claras com refor¢co (énfase nos incentivos e nas consequéncias
naturais).

Sintomas Psiquiatricos e Comportamentais

Fatores predisponentes: A SPW é uma doenca genética causada pela auséncia de expressdo dos
genes paternos no cromossomo 15q11-q13. Os genes ausentes parecem ser responsaveis pela
regulacdo da fungio hipotalamica durante o desenvolvimento. E importante que o psiquiatra conheca
o subtipo genético do paciente porque as caracteristicas comportamentais e os sintomas psiquiatricos
podem variar de acordo com ele. A maioria dos casos da sindrome decorre da delecdo da regido da
SPW no cromossomo paterno 15, ao passo que 25% a 40% dos casos sdo consequéncia de dissomia
uniparental materna (DUM). Um subgrupo desses individuos com DUM pode apresentar transtorno
do espectro autista. A medida que a pessoa com DUM se aproxima da idade adulta, o risco de psicose e
transtorno do humor aumenta. A histéria familiar de doenca psiquiatrica aumenta o risco de
transtorno psiquiatrico em ambos os subtipos. Os principais fatores predisponentes para problemas
de comportamento e sintomas psiquiatricos sao sensibilidade ao estresse, prejuizo cognitivo
resultando em déficits na resolugcdo de problemas, distirbios da linguagem, habilidades sociais
prejudicadas e estratégias de enfrentamento inadequadas.

Fatores precipitantes: Os sintomas psiquiatricos podem ser desencadeados pelo estresse. Olhar para
o ambiente em busca de pistas (perda, luto) muitas vezes pode ser util, mas ndo preditivo. Os
principais fatores desencadeadores de crises psiquiatricas e comportamentais sio mudanc¢as no
acesso aos alimentos, nas expectativas, na estrutura, na consisténcia e no nivel de apoio, na supervisao
e na atitude do cuidador. Menos frequentes, porém importantes para serem descartados, sao:
interagdes medicamentosas ou efeitos colaterais (por exemplo, a introducdo recente de terapia com
hormonio esteroide gonadal), abuso ou exploragdo sexual, e fontes ndo diagnosticadas de dor ou
problemas clinicos. Pessoas com SPW tém menos sensibilidade a dor e resposta inflamatdria atipica.

Fatores mantenedores: Os fatores a seguir perpetuam os transtornos psiquiatricos e
comportamentais: controle ruim do ambiente (acesso inconsistente aos alimentos, expectativas
irreais e comportamento inadequado do cuidador); problemas interpessoais crénicos e ganhos
secundarios a partir de repetidas hospitalizagbes ou idas para atendimento emergencial, o
envolvimento com questdes legais e o reforgo inadvertido com comida. Os fatores intrinsecos incluem
problemas cronicos de comunicacdao por causa de transtornos da fala e da linguagem, déficits de
aprendizagem ndo diagnosticados (principalmente aqueles decorrentes de dificuldades nas
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habilidades ndo verbais, motoras, visuo-espaciais e sociais) e reacdes medicamentosas nao
reconhecidas (especialmente ativagdao do humor).

Fatores de protecdo: Os seguintes fatores de protecio podem minimizar o risco de sintomas
psiquiatricos e comportamentais: estabilidade ambiental (previsibilidade, consisténcia); seguranca
alimentar; delecdo como subtipo genético; perfil cognitivo estavel; temperamento docil; cuidadores
flexiveis e habilidosos; interesse por lazer e hobbies bem estabelecidos; convivéncia com uma familia
bem informada e oportunidade de praticar a crenga religiosa de escolha.

Sintomas Psiquiatricos e Diagnostico na SPW

E primordial que o psiquiatra esteja familiarizado com as caracteristicas principais da SPW e
estabeleca a linha de base comportamental especifica daquele individuo a fim de distinguir o que é
exacerbacdo de comportamentos sindrémicos e o surgimento de sintomas psiquiatricos. Estes podem
ter apresentacdo tipica e indicar doenca psiquiatrica subjacente, como psicose, catatonia, delirio,
narcolepsia, transtornos do humor e de ansiedade. As vezes, os sintomas afetivos e psicéticos podem
ser ignorados por causa de um funcionamento social pré-moérbido incomum ou da capacidade
reduzida de articular mudangas no processo de pensamento ou no estado de humor. No entanto, o
dano é sempre indicado por uma perda no nivel de funcionamento demonstrada por mudancas no
autocuidado ou na aparéncia; no padrdo de sono; no nivel de interesse em comer, no comportamento
social ou nas preocupag¢des habituais e nos comportamentos direcionados a metas, entre os quais
estdo a procura por comida ou 0os comportamentos repetitivos.

Perseveracdao e comportamentos repetitivos excessivos sao comuns na SPW e nao devem ser
confundidos com Transtorno Obsessivo Compulsivo (TOC). A autoescoriacdo grave da pele pode ser
manifestacdo do Transtorno do Controle de Impulsos Nao Especificado. O Transtorno do Déficit de
Atencdo/Hiperatividade (TDAH) pode se manifestar como o tipo predominantemente desatento.
Apneia central do sono ocorre independentemente da obesidade, assim, a sonoléncia diurna excessiva
pode estar relacionada a um diagndstico diferencial mais complexo.

Intervencoes

Ambientais e comportamentais: Se o paciente com SPW apresenta uma exacerbacdo dos
comportamentos da sindrome, as intervencdes mais eficazes sdao otimizar o ambiente junto com a
implementacdo da terapia comportamental focada. Os atributos do individuo, como interesses e
hobbies, podem ser usados em favor do tratamento. Intervencées comportamentais e ambientais
devem ser utilizadas antes de se considerar a prescricao de psicotropicos, devendo ser reavaliadas a
cada mudanca terapéutica.

Medicamentosa: Se a pessoa com SPW apresentar sinais clinicos de um transtorno psiquiatrico, sao
indicadas classes apropriadas de medicacao psicotrépica; mas as caracteristicas de resposta a dose e o
perfil de efeitos colaterais podem ser atipicos.
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Diretrizes Gerais: Todas as classes de medicamentos psicotrdpicos tém sido empregadas com sucesso
para o tratamento de sintomas psiquiatricos na SPW. A escolha do medicamento deve ser baseada no
diagndstico psiquiatrico e nao no diagnoéstico da sindrome. Nos individuos com SPW, certas classes de
medicamentos sdo mais propensas a ter efeitos colaterais nas doses-padrdao geralmente prescritas,
por isso o tratamento deve sempre ser iniciado com uma dose baixa da medicacao e os aumentos
precisam ser feitos lentamente (“start low, go slow”).

A resposta terapéutica, como ocorre nas pessoas em geral, é muito individual, e os efeitos
colaterais podem ser atipicos: ndusea ou alteracao do apetite raramente sao relatadas, e o ganho de
peso é menos comum por conta da supervisdao da ingestdo de alimentos, essencial para o cuidado de
todas as pessoas com SPW. Maes, pais e cuidadores devem ser informados sobre os beneficios
esperados do tratamento, as possiveis reacdes adversas ou potenciais interacdes medicamentosas a
medida que monitoram a eficacia da medicacdo, devendo ser responsaveis pela administracdo dos
medicamentos, independentemente da idade ou do QI do paciente.

Precaugées especificas quanto a medicagdo: O psiquiatra deve ser informado acerca da piora ou do
surgimento de sintomas nao esperados durante o tratamento, como alteragdes do humor, ansiedade
aumentada, irritabilidade, reatividade emocional, comportamento autolesivo ou maior incidéncia de
comportamentos direcionados a uma meta, como busca por comida ou autoescoriagdo da pele. Alguns
medicamentos, apesar de sua eficacia, apresentam risco maior de efeitos adversos. Nos pacientes com
SPW, os efeitos extrapiramidais sdo mais dificeis de serem avaliados por causa da hipotonia global.
Sintomas da sindrome neuroléptica maligna podem ser atipicos em decorréncia da hipotonia e de
anormalidades hipotalamicas que causam desregulacdo da temperatura e sonoléncia diurna excessiva.

Hospitalizacao: Apesar de uma internagdo hospitalar as vezes ser necessaria, os hospitais, em sua
maioria, ndo estdo preparados para as necessidades da pessoa com SPW. Toda a equipe devera ser
orientada sobre como lidar com esse paciente.

Cuidados continuos: As familias que procuram atendimento psiquiatrico devem manter um diario de
cada consulta, incluindo o medicamento e a dose prescrita, os sintomas para os quais a medicacgao foi
indicada e os motivos para sua interrupg¢ao. Consultas regulares sao essenciais. Listas e registros de
ocorréncias entre as consultas podem ajudar nas informag¢des sobre humor, sono, comportamento e
pensamentos. Pacientes com SPW ou seus cuidadores devem fornecer informag¢des sobre como as
mudangas de dose da medicacao afetaram seu sono, humor e comportamento, pois mudancas de
qualquer tipo sdo estressantes para todos. Ouvir o que o paciente tem a dizer pode garantir um
melhor comprometimento com as recomendagdes médicas e um tratamento continuo bem-sucedido.
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