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uniparental materna del cromosoma 15 (25-
30% de los casos). Se caracteriza por hipoto-
nía,  hiperfagia debido a un apeti to insacia-
ble y posteriormente obesidad excesiva. (2, 3)

El fenoti po fí sico incluye baja estura, ma-
nos y pies pequeños, diámetro bifrontal 
estrecho, ojos almendrados y la boca trian-
gular. (4, 5) 

El hipogonadismo está presente tanto en 
hombres como en mujeres y se manifi esta 
como hipoplasia genital, desarrollo sexual  
incompleto en la pubertad e inferti lidad, la 
talla baja es común, la cual se ve  relaciona-
da con una insufi ciencia en la producción de 
la hormona del crecimiento. El estrabismo y 
la escoliosis a menudo están presentes, con 
una mayor incidencia de trastornos del sue-
ño y de diabetes mellitus ti po 2. (2)    

Las personas con SPW ti enen un fenoti po 
conductual característi co, que incluye con-
ductas disrupti vas, impulsividad, labilidad 
emocional, perseverancia, agresividad,  con-
ducta autolesiva,  comportamientos ritua-
lista y compulsivos, verborrea, discapacidad 
intelectual de leve a moderada, (6)  
Soni et al. (2007) encontraron que los pa-
cientes con  disomía uniparental materna 
del cromosoma 15,  tenían una mayor tasa 
de síntomas psiquiátricos que los que pre-
sentan una deleción paterna (64,7% vs. 
28,2%), el  perfi l de las manifestaciones psi-
quiátricas en ambos subti pos genéti cos era 
un trastorno afecti vo atí pico con o sin sín-
tomas psicóti cos. (7) Ingason et al. (2012), 
estudiaron 22 pacientes con esquizofrenia 
de inicio temprano (10-15 años de edad), 
los autores observaron en un paciente una 
duplicación en el cromosoma 15q11-q13 so-

lapando el de Prader-Willi. Concluyeron que 
este hallazgo sugiere que la presencia de 
dos copias maternas  puede ser un factor de 
riesgo para el desarrollo de esquizofrenia y 
otras psicosis. (8) 

DESCRIPCIÓN DEL CASO

Se trata de paciente masculino de 13 años 
de edad, con cuadro clínico y estudios gené-
ti cos compati bles con Síndrome de Prader 
Willi,  fue diagnosti cado a los 5 años de edad, 
manejado por el servicio de endocrinología 
pediátrica del Hospital Materno Infanti l. Un 
año después desarrolla Diabetes Mellitus 
ti po 2 e Hipertensión Arterial, por lo que es 
manejado farmacológicamente con hipoglu-
cemiantes orales, Insulina NPH e Inhibidores 
de la Enzima Converti dora de Angiotensina.  

Al momento de su evaluación, el cuadro clí-
nico actual presentaba tres semanas de evo-
lución, caracterizado por: inquietud motora, 
fuga del hogar, desorientación general, des-
conocía a sus familiares,  conducta bizarra, 
agresividad hacia sus cuidadores, hiperfagia, 
irritabilidad, hipersomnia diurna, lenguaje 
incoherente y verborrea. 

El cuadro clínico presentó  tendencia al em-
peoramiento por lo que el padre decidió lle-
varlo al Hospital Materno Infanti l, donde se 
encontraron  oscilaciones en los niveles de 
glicemia. Se le diagnosti có cetoacidosis dia-
béti ca y se le brindó manejo intrahospitala-
rio por  dos semanas logrando su estabiliza-
ción hemodinámica. 

Los cambios conductuales persisti eron por 
lo que fue referido al Servicio de Atención 
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RESUMEN 
El síndrome de Prader-Willi es una enfermedad del desarrollo neurológico. La incidencia es de aproxi-
madamente 1 de cada 15.000-25.000 nacidos vivos y afecta por igual a hombres y mujeres. Los defectos 
genéticos subyacentes se producen en el cromosoma 15q11-13. Las principales características fenotípicas 
incluyen retraso del crecimiento intrauterino, hipotonía neonatal, estatura baja, hipogonadismo, piel seca, 
difi cultad inicial de alimentación seguido de un aumento en el apetito  por lo general de los 2 a  los 3 años 
de edad, desencadenando   obesidad, lo que se relaciona con complicaciones como la insufi ciencia cardi-
opulmonar, apnea del sueño, hipertensión arterial y  diabetes mellitus tipo 2. Se han descrito la presencia 
de discapacidad intelectual y manifestaciones psiquiátricas como: alteraciones conductuales, conductas 
disruptivas, labilidad emocional, comportamientos compulsivos y alrededor del 5% -10% de los adultos 
jóvenes presentan psicosis. El desarrollo de la enfermedad psiquiátrica en el síndrome de Prader-Willi es 
infl uenciada por factores genéticos, biológicos y ambientales. 
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ABSTRACT
Prader-Willi syndrome is a neurodevelopmental disease. The incidence is approximately 1 in 15,000-25,000 
live births and affects both men and women. The underlying genetic defects are produced in the chromo-
some 15q11-13. The main phenotypic features include intrauterine growth retardation, neonatal hypotonia, 
short stature, hypogonadism, dry skin, initial diffi culty feeding followed by an increase in appetite usually 2 
to 3 years old, triggering obesity; which is related to complications such as cardiopulmonary failure, sleep 
apnea, hypertension and diabetes mellitus type 2. Described the presence of intellectual disability and 
psychiatric manifestations such as behavioral disorders, disruptive behavior, emotional lability, compulsive 
behaviors and about 5% -10% of young adults have psychosis. The development of psychiatric illness in 
Prader-Willi syndrome is infl uenced by genetic, biological and environmental factors.
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INTRODUCCION

El Síndrome de Prader-Willi (SPW) es un tras-
torno del neurodesarrollo, descrito por pri-
mera vez en el año de 1956 por los doctores 
suizos Andrea Prader, Alexis Labhart y Hein-
rich Willi, en nueve pacientes que presenta-

ban un cuadro clínico de obesidad, talla baja, 
hipogonadismo, criptorquidia y alteraciones 
en el aprendizaje después de una etapa de 
hipotonía muscular pre y postnatal. (1)   
Los  principales mecanismos que lo causan 
incluyen la deleción paterna en el cromoso-
ma 15q11-13 (70% de los casos) y la disomía 


