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RESUMO

Introducdo: A Sindrome de Prader-Willi (SPW) é uma desordem genética rara
caracterizada por disfungdes enddcrinas, hiperfagia, obesidade, comprometimento
cognitivo e alteragdes comportamentais. Devido a complexidade da condicdo, a
abordagem multidisciplinar é essencial para garantir um cuidado integral e eficaz,
envolvendo especialistas de diversas areas da saude. Metodologia: Trata-se de uma
revisdo integrativa da literatura, com busca de artigos cientificos em bases indexadas,
como LILACS, SciELO, PubMed e Scopus. Foram utilizados descritores relacionados a
SPW e a abordagem multidisciplinar, considerando publicacdes entre 2020 e 2025. Os
critérios de inclusdo envolveram artigos completos, em portugués e inglés, excluindo
revisdes, teses e dissertagdes. Resultados e Discussdao: Os estudos analisados
demonstraram que a intervengao precoce e o acompanhamento multidisciplinar sdo
fundamentais para minimizar complicacdes associadas a SPW. A terapia com hormonio
do crescimento tem impacto positivo na composi¢ao corporal e desenvolvimento
motor. Estratégias nutricionais auxiliam no controle da hiperfagia, enquanto suporte
psicolégico e terapias ocupacionais favorecem o manejo dos transtornos
comportamentais. Além disso, a participagdo ativa da familia melhora a adesdo ao
tratamento e a qualidade de vida dos pacientes. Conclusdao: A abordagem
multidisciplinar se mostrou a estratégia mais eficaz para o manejo da SPW, promovendo
um cuidado integrado e humanizado. A colaboracao entre diferentes especialidades e o
envolvimento da familia sdo fundamentais para garantir melhores desfechos clinicos e
a otimizacdo da qualidade de vida dos individuos com a sindrome.

Palavras-chave: Sindrome de Prader-Willi, equipe multidisciplinar, manejo clinico,
gualidade de vida, reabilitacao.
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ABSTRACT

Introduction: Prader-Willi Syndrome (PWS) is a rare genetic disorder characterized by
endocrine dysfunction, hyperphagia, obesity, cognitive impairment and behavioral
changes. Due to the complexity of the condition, a multidisciplinary approach is essential
to ensure comprehensive and effective care, involving specialists from various areas of
health. Methodology: This is an integrative literature review, with a search for scientific
articles in indexed databases such as LILACS, SciELO, PubMed and Scopus. Descriptors
related to PWS and the multidisciplinary approach were used, considering publications
between 2020 and 2025. The inclusion criteria involved full articles in Portuguese and
English, excluding reviews, theses and dissertations. Results and Discussion: The studies
analyzed showed that early intervention and multidisciplinary follow-up are
fundamental to minimizing complications associated with PWS. Growth hormone
therapy has a positive impact on body composition and motor development. Nutritional
strategies help control hyperphagia, while psychological support and occupational
therapies favor the management of behavioral disorders. In addition, the active
participation of the family improves adherence to treatment and the patients' quality of
life. Conclusion: A multidisciplinary approach proved to be the most effective strategy
for managing PWS, promoting integrated and humanized care. Collaboration between
different specialties and family involvement are key to ensuring better clinical outcomes
and optimizing the quality of life of individuals with the syndrome.

Keywords: Prader-Willi syndrome, multidisciplinary team, clinical management, quality
of life, rehabilitation.
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INTRODUCAO

A Sindrome de Prader-Willi (SPW) é uma condicdo genética rara, resultante da
auséncia de expressdo de genes do cromossomo 15 herdado do pai. Clinicamente, a
sindrome se manifesta por hipotonia neonatal, hiperfagia, obesidade, disturbios
enddcrinos, comprometimento cognitivo e alteragdes comportamentais, o que torna o
manejo da condicdo um grande desafio para os profissionais de saude (Carolina et al.,
2023). Diante desse cenario, é imprescindivel uma abordagem multidisciplinar para
garantir uma assisténcia integral e eficaz.

A complexidade da SPW exige a colaboracdo de diversas especialidades médicas
e terapéuticas, como endocrinologia, neurologia, nutricdo, fisioterapia, terapia
ocupacional e psicologia. A atuacdo conjunta desses profissionais permite a
implementacdo de estratégias personalizadas, focadas na promogdo do
desenvolvimento funcional, controle das complicacdes metabdlicas e na melhora da
qualidade de vida dos pacientes e suas familias (Brasil et al., 2021).

O manejo clinico da sindrome envolve o controle da hiperfagia e do ganho de
peso, fundamentais para prevenir complicacdes como diabetes tipo 2 e doencgas
cardiovasculares. Além disso, a terapia hormonal com hormoénio de crescimento tem
sido amplamente utilizada para melhorar a composicdo corporal, forca muscular e
estatura final dos pacientes, destacando-se como um dos pilares do tratamento (Leite
etal. 2024).

Além da interven¢dao médica, o suporte psicolégico e comportamental é crucial
para a adaptacdo dos individuos com SPW. Os comportamentos compulsivos, a
irritabilidade e a baixa tolerancia a frustracao requerem estratégias especificas para
melhorar a regulacdo emocional e a interacdo social. Nesse sentido, programas de
reabilitacdo cognitiva e terapias ocupacionais podem contribuir para maior autonomia
e qualidade de vida (Passone et al., 2022).

A participacdo ativa da familia no tratamento é essencial para o sucesso da
abordagem multidisciplinar. A orientacdo adequada dos cuidadores sobre os desafios da
sindrome e a importancia de um ambiente estruturado ajudam na adesdo as condutas

terapéuticas e na prevencdo de complicacGes futuras (Vyas; Menon, 2021). O trabalho
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integrado entre profissionais de salde e familiares fortalece o cuidado integral do
paciente, promovendo um atendimento mais humanizado e eficaz.

Diante da complexidade da Sindrome de Prader-Willi e dos multiplos desafios
que ela impde, é essencial compreender o impacto da abordagem multidisciplinar no
manejo da condicdo. Ao integrar diferentes especialidades e estratégias terapéuticas,
busca-se ndo apenas o controle dos sintomas, mas também a promocado da autonomia,
do bem-estar e da qualidade de vida dos individuos afetados. Nesse contexto, surge a
questdo: em que medida a abordagem multidisciplinar se mostra mais eficaz do que o

atendimento convencional no manejo da Sindrome de Prader-Willi?

METODOLOGIA

O estudo trata-se de uma revisao integrativa da literatura, do tipo descritiva. O
processo metodoldgico prevé a identificacdo de Praticas Baseadas em Evidéncias (PBE),
cuja execugao promove a qualidade da assisténcia, assegurando métodos de tratamento
resolutivos e diagnodstico precoce (Schneider; Pereira; Ferraz, 2020). A utilizacdo da
estratégia PICo (Populagao, Intervencdao, Comparacao e Outcomes), para a formulagao
da pergunta norteadora da pesquisa resultou nos seguintes questionamentos: “A
abordagem multidisciplinar é mais eficaz do que o atendimento convencional no manejo
da Sindrome de Prader-Willi, promovendo melhor qualidade de vida e controle dos

sintomas?”.

Quadro 1: Aplicacdo da estratégia PICo para a revisdo integrativa da literatura.

ACRONIMO DEFINICAO | APLICACAO

P Populagdo | Individuos com Sindrome de Prader-Willi.

| Interesse Abordagem multidisciplinar no manejo da sindrome.

C Contexto Atendimento convencional.

(o} Abordagem | Melhora na qualidade de vida, controle dos sintomas e
desenvolvimento funcional dos pacientes.

Fonte: Elaborado pelos autores, 2025.

Este estudo seguiu uma metodologia organizada em cinco etapas distintas: (1)
busca literaria, através de Descritores em Ciéncias da Saude (DeCS) em associacdo com
o uso dos conectores booleanos, (2) inicio da coleta de dados e aplicacdo dos filtros, (3)

analise de titulo e resumo, (4) leitura na integra e interpretacdao dos estudos
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selecionados e (5) divulgagao dos estudos incluidos na pesquisa.

O periodo de coleta de dados foi realizado no periodo do més de fevereiro de
2025, e envolveu a exploracdo de diversas bases, tais como a Literatura Latino-
Americana e do Caribe em Ciéncias da Saude (LILACS), Scientific Electronic Library Online
(SciELO), PubMed e SciVerse Scopus (Scopus). A estratégia de busca empregada
combinou Descritores em Ciéncias da Saude/Medical Subject Headings (DeCS/MeSH)
utilizando o operador booleano AND, seguindo uma abordagem especifica: Sindrome de
Prader-Willi AND Equipe de Assisténcia ao Paciente OR Abordagem Multidisciplinar da
Assisténcia., resultando em um conjunto inicial de 3997 trabalhos.

Foram estabelecidos critérios especificos para inclusdo dos estudos,
considerando artigos completos publicados nos ultimos cinco anos (2020-2025),
redigidos em inglés ou portugués. Uma analise detalhada dos titulos e resumos foi
realizada para uma sele¢dao mais apurada, seguida pela leitura completa dos artigos
elegiveis, excluindo teses, dissertacdes, revisdes e aqueles que ndo se alinhavam aos
objetivos do estudo. Artigos duplicados foram descartados, resultando na selegao de
571 trabalhos, dos quais apenas 10 atenderam plenamente aos critérios estabelecidos
apods uma triagem mais criteriosa.

O Comité de Etica em Pesquisa n3o foi envolvido neste estudo, uma vez que ndo
houve pesquisas clinicas com animais ou seres humanos. Todas as informacdes foram

obtidas de fontes secundarias e de acesso publico.

Quadro 2: Estratégias de busca utilizadas nas bases de dados

BASES DE DADOS DESCRITORES TOTAL DE ARTIGOS
SELECIONADOS
LILACS, SciELO, Sindrome de Prader-Willi AND Equipe 10
PUBMED/MEDLINE E de Assisténcia ao Paciente OR
SCOPUS. Abordagem Multidisciplinar da
Assisténcia.

Fonte: Elaborado pelos autores, 2025.

RESULTADOS E DISCUSSAO

Os estudos analisados indicam que a abordagem multidisciplinar na Sindrome
de Prader-Willi (SPW) é essencial para um manejo eficaz da condi¢cdo, combinando
intervengdes meédicas, nutricionais, psicolégicas e terapéuticas para aprimorar os
cuidados. Pesquisas recentes sugerem que a semaglutida, um andlogo do GLP-1, pode

ser uma alternativa promissora para o controle do peso e da glicemia em pacientes com
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SPW e diabetes tipo 2, auxiliando na redu¢do dos riscos metabdlicos associados a
obesidade, um dos principais desafios da sindrome (Dinoi et al., 2025). Assim, a
incorporacdo desse tratamento pode fortalecer os efeitos da terapia convencional,
contribuindo para uma melhor qualidade de vida dos pacientes.

No que diz respeito ao desenvolvimento infantil,a expressao diferencial de genes
imprintados na SPW pode influenciar o crescimento intrauterino e pds-natal. Um estudo
recente mostrou que essas variagdes genéticas impactam o padrdo de crescimento e
podem afetar a resposta a intervengdes terapéuticas (Mas-Parés et al., 2025). Essa
descoberta destaca a importancia de estratégias personalizadas no acompanhamento
pedidtrico, especialmente na terapia com hormonio do crescimento.

Além dos desafios genéticos e terapéuticos, a pandemia de COVID-19 trouxe
obstaculos adicionais para pessoas com SPW, especialmente em relacdo a qualidade do
sono e a fungao respiratdria. Alguns estudos demonstraram que a infec¢dao pelo SARS-
CoV-2 teve impactos duradouros na avaliacdo polissonografica desses pacientes,
evidenciando a necessidade de monitoramento continuo e ajustes na abordagem
terapéutica (Braun et al., 2024). Dessa forma, esses achados ressaltam a relevancia da
integracdo entre pneumologistas, endocrinologistas e fisioterapeutas no cuidado desses
individuos.

Paralelamente, os avangos genéticos tém sido cruciais para a compreensdo da
Sindrome de Prader-Willi (SPW). A esse respeito, a técnica de RNA de interferéncia
(RNAi) mostrou-se eficaz na modulacdo da expressao de genes associados a sindrome,
abrindo caminho para futuras terapias que possam corrigir anomalias epigenéticas
relacionadas a condicdo (Zaric et al., 2024). Além disso, o uso de sequenciamento de
leitura longa tem se revelado valioso na detecc¢ado e classificagdo subtipoldgica da SPW,
permitindo diagndsticos mais precisos e intervengdes mais adequadas (Akbari et al.,
2024).

No campo dos aspectos psicossociais, destaca-se o impacto da SPW sobre os
cuidadores, que tem sido amplamente investigado. Especificamente, um estudo recente
apontou niveis elevados de estresse e exaustdo emocional entre familiares de adultos
com SPW, destacando a necessidade de suporte psicoldgico continuo para esses
cuidadores (Usubini et al., 2024). Nesse sentido, estratégias que incluem

aconselhamento, grupos de apoio e educacdo sobre o manejo comportamental dos
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pacientes podem ser altamente benéficas para reduzir essa sobrecarga.

Outra abordagem terapéutica em estudo é o uso da ocitocina como possivel
tratamento para déficits sociais e emocionais em pacientes com SPW. Evidéncias
recentes sugerem que a administracdo do hormoénio pode modular comportamentos
relacionados ao transtorno do espectro autista e melhorar as interaces sociais
(Josselsohn et al., 2024). No entanto, sdo necessarios mais estudos para estabelecer
protocolos terapéuticos seguros e eficazes para essa populacao.

Além disso, a eficacia da terapia com hormonio do crescimento (GH) na SPW é
bem documentada, e estudos recentes mostram que a resposta ao tratamento pode
depender do perfil genotipico do paciente. Por exemplo, uma pesquisa com criangas em
tratamento com GH revelou que varia¢des genéticas tém um impacto significativo nos
resultados clinicos, destacando a importancia de abordagens personalizadas (Zhou et
al., 2024). Além disso, ha evidéncias de que o tratamento melhora o metabolismo dsseo,
proporcionando uma melhor estruturacdo éssea em comparacao com individuos sem a
sindrome (Gajewska et al., 2024).

Ademais, estratégias para socializacdo alimentar tém sido exploradas para
reduzir os impactos da hiperfagia na SPW. De acordo com Wan et al. (2024),
intervencdes estruturadas para o manejo da alimentacdao em ambientes sociais podem
ajudar a controlar a compulsao alimentar e melhorar a relagdao dos pacientes com a
comida. Esses achados ressaltam a necessidade de programas educativos direcionados
a pacientes e cuidadores, enfatizando a importancia do ambiente familiar e comunitario

na adesao ao tratamento.

CONSIDERAGOES FINAIS

Conclui-se que a Sindrome de Prader-Willi € uma condicdo complexa que requer
uma abordagem multidisciplinar para assegurar um cuidado integral e eficaz. As diversas
manifestacGes clinicas, como disfun¢des enddcrinas, dificuldades cognitivas, alteracdes
comportamentais e obesidade, tornam indispensavel a colaboracao de profissionais de
diferentes areas para promover a saude e a qualidade de vida dos pacientes. Um
diagndstico precoce e a intervencdao adequada possibilitam o controle dos sintomas e a
reducdo das complicacdes associadas a sindrome.

A colaboracdo de especialistas, como endocrinologistas, nutricionistas,
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fisioterapeutas, terapeutas ocupacionais e psicélogos, permite o desenvolvimento de
estratégias individualizadas para cada paciente. A reeducag¢do alimentar, o incentivo a
pratica de atividades fisicas e o apoio psicoldgico sdo fundamentais para minimizar os
impactos da sindrome e promover maior autonomia. Além disso, o suporte familiar
desempenha um papel crucial no manejo da condicdo, garantindo a adesdo as
orientagcdes terapéuticas e proporcionando um ambiente adequado para o
desenvolvimento do paciente.

Desse modo, a abordagem multidisciplinar se destaca como um modelo eficaz
para o manejo da Sindrome de Prader-Willi, possibilitando intervencdes mais
abrangentes e personalizadas. A articulagdo entre os profissionais de saude e a familia
permite um atendimento mais humanizado, favorecendo melhores desfechos clinicos e
sociais. Portanto, a implementacdo de estratégias integradas e continuas é essencial
para otimizar o cuidado e garantir uma melhor qualidade de vida para os individuos com

a sindrome.
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