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PRINCIPAL CAUSA OBESIDADE GENETICA
R

> 1/15.000 — 30.000
< Apetite
¢ Crescimento
< Metabolismo
<+ Fungdo cognitiva

<  Comportamento



ADOLESCENTES SPW

Annals of Pediatric Endocrinology & Metabolism 25 (2020): 52 - 56.



INSUFICIENCIA RESPIRATORIA (RETENCAO CO2)
5




MORTALIDADE
.,

v A taxa de mortalidade é 6x > do que nos controles com DI.
v Mortalidade 2002: 3% ano
v 2015:1,25% ano

v' 7% ao ano acima dos 30 anos.

Butler et al 2002, Einfeld et al 2006, Tauber et al 2008, Whittington et al 2015, Prader-Willi syndrome: Suzanne B. Cassidy, Stuart Schwartz , Jennifer L
Miller, Daniel J. Driscoll Genetics in Medicine (2012) 14, 10-26



EXPECTATIVA VIDA MENOR POR QUE?
N

» Complicacdes da hiperfagia (perfuracéio gdstrica, aspiracéio e asfixia)
» ComplicacOes da obesidade (insuf. Cardiorespiratéria)
» Mortes acidentais (hipotermia)

» Envelhecimento precoce



MAIOR DESAFIO: MORTALIDADE
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Butler, M., Manzardo, A., Heinemann, J. et al. Causes of death in Prader-Willi syndrome: Prader-Willi Syndrome Association (USA) 40-year mortality survey. Genet Med 19, 635-642 (2017).
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Butler MG, Manzardo AM, Heinemann J, Loker C, Loker J. Causes of death in Prader-Willi syndrome: Prader-Willi Syndrome Association (USA) 40-year mortality survey. Genet Med. 2017 Jun;19(6):635-642.



MORTE POR ASFIXIA

Apds episddios de compulsdo alimentar

6%-8% das mortes em individuos com SPW

Stevenson et al American Journal of Medical Genetics Part A 143A:484-487 (2007)
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PILARES DO TRATAMENTO
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EFEITOS GH NA COMPOSICAO CORPORAL

Homens
IMC 155 cm
Massa gorda

Mulheres

148 cm
Estatura
f Espessura muscular

Massa muscular

(Sode-Carlsen et al., 2011; Colmenares et al., 2011; Sode-Carlsen et al., 2012; Butler et al., 2013; B6hm et al., 2015; Lafortuna et al., 2014; Reus et al., 2014; Bakker et al.,
2015a; Hoybye, 2015; Kuppens et al., 2016a ; Yang et al., 2019; Corripio et al., 2019).
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REALIDADE DO TRATAMENTO HOJE

DIAGNOSTICO TARDIO

DIETA ERRADA

SOMATROPINA INICIO TARDIO 5-6 ANOS

POUCAS TERAPIAS

CONFORMISMO: HISTORIA NATURAL DA DOENCA



RESULTADO
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TRATAMENTO: IDEAL

DIAGNOSTICO PRECOCE AO NASCIMENTO

DIETA BASEADA NA FISIOLOGIA

SOMATROPINA INICIO PRECOCE AOS 3 MESES VIDA

TERAPIAS CONVENCIONAIS INTENSIVAS

INTERVENCAO: HISTORIA NATURAL DA DOENCA- VYKAT
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VYKAtT XR

(diazoxide choline) extended-release tablets
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Essa aprovagdo ndo é o fim do caminho. E o comego de um novo capitulo.

— Susan Hedstrom, Diretora Executiva, Fundagdo para Pesquisa de Prader-Willi



“Matthew deixou de falar tanto sobre comida. As perguntas comegaram a
diminuir de 1.000 perguntas para talvez 200 perguntas.”
— Deahl, mde de Matthew

https://www.vykatxr.com /results
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