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Què és la SPW?

• La Síndrome de Prader-Willi és la causa d’obesitat genètica més freqüent, amb una incidència de 1/10.000 a 1/30.000 nascuts vius.

• És causada per l'absència d’expressió paterna dels gens en el segment 15q11-q13, deguda a: deleció paterna, disomia uniparental

materna, defectes en la impronta. 

• Aquest defecte genera alteracions a nivell de l'hipotàlem. 

• Presenten les següents característiques:

• Hipotonia infantil, amb succió deficient.

• Hiperfàgia. 

• Obesitat.

• Alteracions del comportament i del desenvolupament cognitiu i motor. 

• Dismorfisme craniofacial lleu (dolicocefàlia, diàmetre frontal menor, estrabisme, ulls en forma d'ametlla, hipoplàsia de 

l’esmalt).

• Dèficit de GH.

• Hipogonadisme.

• Altres efectes endocrinològics: adrenàrquia prematura, hipotiroïdisme central (2-30%).
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Què és la SPW?

• Fases nutricionals clàssiques en la SPW:

• Fase 0: fase intrauterina, creixement restringit.

• Fase 1: naixement, hipotonia.

• 1a: dificultat per l’alimentació, amb alteració del creixement i d’increment de pes fins els 9 mesos d’edat.

• 1b: increment del pes fins els 2 anys.

• Fase 2: increment de pes excessiu

• 2a: dels 2-4 anys, però sense encara gaire increment de la gana.

• 2b: dels 4-6 anys, amb increment de l’interès en el menjar.

• Fase 3: hiperfàgia insaciable.

• Fase 4: alguns adults progressen a la fase 4, on cessa la insaciabilitat.
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Tractament amb GH

• Beneficis del seu us:

• Creixement.

• Composició corporal amb disminució de la massa grassa i l’IMC i estabilització de massa magra.

• Funció cognitiva i comportament.
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Un canvi en la història natural de la Síndrome de Prader-Willi...



Tractament amb GH

• Com i quan iniciar?

• La confirmació genètica de la SPW és suficient per l’inici del tractament amb GH, sense requeriment de test d’estímul que 

confirmi un dèficit de GH.

• Es recomana iniciar abans dels 2 anys d’edat, previ a la instauració de l’obesitat (guies 2013). Estudis de seguretat ens 

confirmen que és segur. 

• XUEC –SPW: iniciar a partir dels 6 mesos d’edat. 

• Dosi: iniciar a 0.5mg/m2/dia amb ajust progressiu fins 1mg/m2/dia (0.035 mg/kg/dia). En adults es recomana 0.2-0.6 mg/dia.
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Tractament amb GH

• S’ha d’aturar? 

• S’atura als 15 anys d’edat òssia en homes i 14 en dones aproximadament (velocitat <2cm/any) i es realitza el test amb glucagó. 

Es reinicia a dosi d’adults. 

• Es recomana el tractament amb GH en adults sempre que els beneficis superin els riscs. 

• Contraindicacions del seu us:  

• Malaltia aguda en fase crítica.

• Obesitat greu.

• Malaltia oncològica activa.

• Diabetis mal controlada.

• Apnea obstructiva intractable.

• Malaltia psiquiàtrica activa.
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Objectiu

• Caracteritzar una cohort de pacients amb Síndrome de Prader-Willi i descriure l’evolució en funció del diagnòstic i 

tractament precoç. 



Material i mètodes

• Es descriu una cohort de 119 pacients visitats habitualment a l’Hospital Universitari Parc Taulí de Sabadell. Les dades 

es van recollir en REDCap. Les anàlisis estadístiques es van realitzar amb R (versió 4.4.1), excepte les estimacions 

antropomètriques a edats concretes, que es van fer mitjançant mitjanes ponderades a través de codificació en llenguatge 

Python a Spyder (versió 5.5.1).



Resultats

• L’edat mitjana és de 13,49 anys (IC95%: 11,96-14,61; rang 0-25 anys). 



Resultats

• En comparar pacients nascuts abans i després de 2014, veiem com s’ha  avançat l’edat de diagnòstic genètic des de 

2014 (edats mitjanes de 6,38 anys i 0,8 anys respectivament (P=0,0002)) i l’edat d’inici de tractament amb GH (edats 

mitjanes de 4,41 anys i 1,55 anys respectivament ( P<0,0001)). 

Pacients nascuts fins 2014.

Pacients nascuts després de 2014. 



Resultats

• Quan es comparen pacients que han iniciat tractament amb GH abans versus després dels 2 anys d’edat, es veu que 

l’inici precoç redueix els valors d’IMC (P<0,001) al llarg del temps (entre 0 i 11 anys d’edat). 

Inici GH abans dels 2 anys.

Inici GH després dels 2 anys.



Resultats

• El grup d’inici precoç de GH sembla que inicia abans la marxa (edat mitjana de 22,92 mesos versus 24,83 mesos; 

P=0.3) i la parla (edat mitjana de 22,21 mesos versus 24,28 mesos; P=0.45).

Inici GH abans dels 2 anys.

Inici GH després dels 2 anys.



Conclusions

• Al llarg dels anys s’ha millorat la capacitat diagnòstica de la Síndrome de Prader-Willi, així com la precocitat d’inici del 

tractament amb hormona de creixement.

• El tractament precoç (< 2 anys) amb hormona de creixement millora l’IMC d’aquests pacients.
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