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Como es del conocimiento de los lectores, el síndrome 
de Prader Willi (SPW) es un desorden neuroconductual 
con hipotonía neonatal, obesidad, alteraciones dismór-
ficas, hipogonadismo, retardo mental y alteraciones de 
la conducta; está frecuentemente relacionado con de-
leción intersticial de seis megabases de origen paterno, 
en el cromosoma 15 región q11-q13.1 También, quie-
nes conocen de esta anomalía genética saben que exis-
ten dos subtipos de deleciones: la conocida como tipo 
1, que involucra una microdeleción de 6.5 megabases 
(Mb) y la tipo II que involucra una deleción pequeña (5.3 
Mb).2

La deleción es de origen paterno en 75% de los ca-
sos con 15 q11-q13, y en los 25% restantes se debe 
a disomía materna uniparental: que implica dos copias 
del cromosoma proveniente de la madre y ninguna por 
parte del padre, en tanto que en la deleción tipo II, se 

observa en el 2 a 5% de los casos restantes y es ocasio-
nado de manera secundaria por defectos del imprinting.3

El diagnóstico temprano de esta anomalía permite 
la intervención oportuna para el control de la alimenta-
ción y la posible atención por un grupo multidisciplina-
rio, sin embargo, la edad promedio para el diagnóstico, 
de acuerdo a un estudio previo en 19 pacientes reporta 
que la media de edad fue de 36 meses;4 otros autores5 
han informado que el rango de detección varía entre 
los cinco meses de edad hasta los 60 años, por lo que 
el tamizaje temprano puede aumentar la frecuencia de 
casos diagnosticados en pacientes con obesidad, hipogo-
nadismo y retardo mental. Por otra parte, el diagnóstico 
molecular confirma el SPW, usando sonda para DNA 
específicas en el loci de la ribonucleoproteína nuclear 
pequeña del polipéptido N (SNRPN) para identificar la 
deleción 15 q11-q13.6

REPORTE DE CASO

El caso que aquí se presenta es el de un recién nacido 
de sexo masculino cuya madre de 27 años tenía su pri-
mer hijo. El control prenatal fue adecuado y presentó 
polihidramnios (ILA 26), por lo que recibió inductores 
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RESUMEN

Se presenta un niño de tres meses con síndrome de Prader Willi (SPW). Este caso de SPW se debió a una deleción intersticial 
del cromosoma 15: 46, XY, del 15 (q11-q13). Reunió siete puntos de los criterios de Holm para el diagnóstico y su detección 
temprana permitirá un mejor pronóstico.
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SUMMARY

A case of three months age baby with Prader-Willi syndrome (PWS) is presented, the case was related to with an interstitial deletion of 
the 15 chromosome: 46 XY, deletion 15 (q11-q13). The seven points of the criteria of Holm’s were satisfied for the diagnosis, and an 
early detection will allow a better prognostic.
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para maduración pulmonar habiendo iniciado con traba-
jo de parto prematuro y sangrado transvaginal. El niño 
nació por cesárea a la semana 32, su peso al nacer fue 
de 1,620 g, con Apgar de 8-9, su piel era clara, con ojos 
azules (Figura 1a), tenía dolicocefalia (Figura 1b), con 
presencia de hipotonía muscular (Figura 1c) y criptor-
quidia bilateral (Figura 1d). La biometría y el PCR fueron 
normales y se le inició, por vía oral, alimentación con 
sonda orogástrica.

A la semana de vida presentó tono muscular dismi-
nuido y letargia, su perfil tiroideo fue normal y a las tres 
semanas se encontraba aún sin succión. Se le solicitó 
tamiz metabólico ampliado que reportó concentración 
alta de galactosa, inicialmente de 6.8 U/g; en el control 
se redujo a normal, con 2.3 U/g. El lactato era de 5 mg/
dL (4.5-19 mg/dL) y el amonio se registró entre 10 y 74 
mmol/L (7-35 mmol/L), la creatincinasa varió entre 78 y 
110 IU/L (25-192 IU/L), y el TAC fue normal.

Al mes de su tratamiento su peso era de 2,630 g 
y toleraba bien por la vía oral la succión, iniciando su 
recuperación ponderal. Luego se hizo estudio con el 
Accuscreen normal, pero los potenciales auditivos evo-
cados tuvieron una respuesta a partir de 60 dB. La eco-
sonografía renal y transfontanelar fueron normales. El 
examen de orina, la gasometría, las pruebas de función 
hepática y el aminograma fueron normales. El cariotipo 
se informó con microdeleción en los brazos largos del 
cromosoma 15 (q11-q13) correspondiendo la región in-
volucrada a la que está asociada al síndrome de Prader 
Willi. La prueba de FISH confirmó que en este niño se 
debía al tipo de microdeleción intersticial en los brazos 

largos del cromosoma 15 y específicamente en la región 
15 q11-q13 con un complemento citogenético 46, XY, y 
FISH del 15 (q11-q13) (SNRPN-PLMx2).

DISCUSIÓN

De acuerdo con Holm y col. la incidencia del SPW es 
de 1/12,000 a 1/15,000 recién nacidos y se considera la 
causa más común de obesidad de origen genético; hay 
pocos informes acerca de niños que hayan sido diagnos-
ticados en la etapa neonatal y se recomienda el empleo 
de los criterios clínicos propuestos por Holm,7 quien 
considera que en los menores de tres años se deben de 
tomar como criterio a partir de cinco puntos para que 
pueda pensarse en esta enfermedad, tomando en cuenta 
que la media de edad para su detección es de 36 meses.8 
La hipotonía muscular en los neonatos con SPW es uno 
de los síntomas que hacen pensar en esta enfermedad, 
pues la frecuencia de ésta en los niños con SPW ocurre 
en 6 a 12% de los casos.9-11

Por otra parte, es importante estudiar si el origen de 
la deleción es paterno o materno, así como reconocer 
la disomía uniparental,12 ya que permite diferenciar a los 
niños que pueden manifestar problemas en su desarro-
llo psicomotor. A este último, el coeficiente intelectual 
en los niños en los que la deleción proviene del padre 
(61%) se ha observado que su cociente intelectual (CI) 
es ≥ 70, y si provienen de la disomía uniparental mater-
na 9.5% tienen un CI ≥ 70.13

Otros autores mencionan que el diagnóstico tempra-
no y la intervención apropiada en los niños es responsa-
bilidad de un equipo multidisciplinario, y para un mejor 
pronóstico se debe ayudar a prevenir enfermedades del 
tracto respiratorio y la obesidad, mejorando así el cre-
cimiento y desarrollo de los niños.14-16 Por otra parte, 
se debe pensar en la posibilidad de este diagnóstico, en 
los niños neonatos con hipotonía central: aún en ausen-
cia de otros estigmas.17 Hay también diferencias en sus 
características clínicas, según que ésta sea la TI o la TII, 
y es más probable que haya hipogonadismo, manos pe-
queñas e hipopigmentación si proviene del padre;18 así, 
los del tipo I adquieren el habla después que los del tipo 
TII. Por otro lado, los que provengan de la UPD tienen 
talla más baja e inicio más temprano de la deambulación 
que aquéllos que provienen del padre, de ser así, éstos 
presentan convulsiones con mayor frecuencia.19

CONCLUSIONES

En el caso que nos ocupa el SPW fue por una deleción 
intersticial de los brazos largos del cromosoma 15: 46, 
XY, FISH del 15 (q11-q13) (Figura 2). El niño de este es-

Figura 1. a. Ojos almendrados, azules. b. Dolicocefalia (signo de 
cabeza en gota). c. Criptorquidia bilateral. d. hipotonía muscular.
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tudio reunió siete puntos de los criterios de Holm (para 
la sospecha diagnóstica) y su detección temprana per-
mitió hacer evaluaciones al equipo multidisciplinario que 
estudio este caso, logrando un mejor pronóstico que 
puede mejorar su calidad de vida.

Es conveniente reafirmar que el diagnóstico del SPW 
debe ser considerado en todo neonato que presente: 
hipotonía muscular, pobre succión, retraso en el desa-
rrollo psicomotor y su crecimiento corporal, así como 
estudiar las características físicas de este síndrome, ya 
que entre más temprano se detecten los casos mejor 
será el pronóstico para el niño.
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Figura 2. Cariotipo con microdeleción intercalar en el brazo largo 
del cromosoma 15.
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