O rp baaet urgencias

«Buenas practicas en casos de urgencia»

Orphanet Urgencias es una coleccion destinada a
los médicos de urgencias, en el lugar de la urgencia
(SAMU) o en las urgencias hospitalarias.

Estas recomendaciones se han elaborado en
Francia con los Centros de Referencia de
Enfermedades Raras (CRMR), la Sociedad
Francesa de Medicina de Urgencias (SFMU), la
agencia de biomedicina (ABM) y las asociaciones de
pacientes.

Estas recomendaciones son generales. Cada
paciente es Unico, solo el médico puede juzgar su
adaptacion a cada situacion particular.

:Sindrome de Prader-Willi

Sinénimos:

Sindrome de Prader-Labhart-Willi, sindrome de Willi-Prader.

Definicion:

El sindrome de Prader-Willi es una enfermedad genética rara, caracterizada por un retraso en
el desarrollo asociado a una disfuncion hipotalamo-hipofisaria. Se manifiesta por hipotonia
neonatal con dificultad en la succién-deglucion, obesidad precoz con hiperfagia y falta de
saciedad, disfunciones endocrinas, déficit cognitivo, problemas de comportamiento y falta de
habilidades sociales y, en ciertos casos, manifestaciones psiquiatricas.

Para saber mas:
Consultar la ficha de Orphanet
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Ficha de regulacion para el SAMU
(Servicio de Asistencia Médica de Urgencias)
» Sindrome de Prader-Labhart-Willi, sindrome de Willi-Prader.

» Disfuncién hipotalamo-hipofisaria que cursa con hipotonia, obesidad con hiperfagia,
disfunciones endocrinas, déficit cognitivo y trastornos de comportamiento.

Hipoventilaciéon
Embolia pulmonar
Complicaciones psiquiatricas: reaccion de célera frente a una frustracion

» Ninguno en particular.
» Fiebre sin infeccion, infeccion sin fiebre.
» Evitar farmacos depresores respiratorios (por ejemplo, benzodiazepinas).

Centros/consultas expertos en el tratamiento del sindrome de Prader-Willi recogidos en
Orphanet: www.orphanet.es

Sindrome de Prader-Willi ©O0rphanet 2017
Orphanet Urgencias
http://www.orpha.net/data/patho/Emg/Int/es/SindromePraderWilli ES es EMG _ORPHA739.pdf



http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/Clinics_Search.php?lng=ES&type_list=clinics_search_simple_shd&data_id=139&Enfermedade(s)/grupo%20de%20enfermedades=S-ndrome-de-Prader-Willi&title=S-ndrome-de-Prader-Willi&search=Clinics_Search_Simple&ChdId=139&Clinics_Clinics_Search_diseaseGroup=prader-willi&Clinics_Clinics_Search_diseaseType=Pat&Clinics_Clinics_Search_CnsType=n&Clinics_Clinics_Search_age=Both&Clinics_Clinics_Search_country=ES&Clinics_Clinics_Search_GeographicType=Cnt

Ficha para las urgencias hospitalarias

» Complicaciones organicas:
1) Insuficiencia respiratoria aguda.
2) Dolor torécico.
3) Dolor digestivo con o sin vémito.
4) Fiebre.
5) Flebitis.
6) Complicaciones traumatoldgicas.

» Complicaciones psiquiatricas:

7 Episodios agudos de alteracion del comportamiento (irritabilidad desmesurada
ante situaciones que no lo requieren). Por ejemplo, ataques de ira ante una
frustracion.

8) Manifestaciones de tipo psicético.

1. Insuficienciarespiratoria aguda:

» Medidas diagnosticas en urgencias
El episodio agudo puede estar relacionado con:
= hipoventilacion
= apnea del suefio
= infeccion (gripe, en caso de no estar vacunado)
= neumopatia de deglucion
= embolia pulmonar

» Medidas terapéuticas inmediatas
= Protocolo de actuaciéon habitual.

2. Dolor toracico:

» Medidas diagnosticas en urgencias
= En caso de dolor toracico repentino con polipnea, considerar diagnostico de embolia
pulmonar.

» Medidas terapéuticas inmediatas
= Protocolo de actuacién habitual.
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3. Dolor digestivo con o sin vémito:

» Medidas diagnésticas en urgencias
= en presencia de vomitos, considerar una posible obstruccién intestinal
= con nauseas y malestar pero imposibilidad de vomitar, considerar la posibilidad de una
Ulcera hemorragica aguda
= considerar la posibilidad de una rotura estomacal, en especial tras un episodio de
hiperfagia o tras la toma de farmacos antiinflamatorios

» Medidas terapéuticas inmediatas
= Protocolo de actuacion habitual.

4. Fiebre:

» Medidas diagnésticas en urgencias
= La disfuncion hipotalamica puede afectar a la termorregulacion, de modo que:
- en caso de infeccion el paciente puede mantener una temperatura normal,
- asimismo, pueden darse episodios febriles sin infeccion.

» Medidas terapéuticas inmediatas
= Protocolo de actuacion habitual.

5. Flebitis:

» Medidas diagnésticas y terapéuticas en urgencias:

Protocolo de actuacién habitual, siempre teniendo en cuenta que la obesidad incrementa el
riesgo de tromboembolismo.

6. Complicaciones traumatolégicas

» Medidas diagndsticas en urgencia:
= Los pacientes pueden tener dificultades para sentir o manifestar dolor (elevacién del
umbral del dolor).
= Una queja moderada puede ser un signo de alerta del comienzo de una complicacion.

» Medidas terapéuticas inmediatas:
= Protocolo habitual de tratamiento del dolor.

7. Episodios agudos de alteracion del comportamiento: estado de agitacion.

» Medidas diagnosticas en urgencias
= Identificar el origen de la crisis (frustracion, cambios).

» Medidas terapéuticas inmediatas
= Calmar a la persona manteniendo vigilancia para evitar lesiones.
= Después, con la ayuda del acompafnante, escuchar y dialogar con lenguaje sencillo, sin
intentar “razonar” con el paciente.
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= En caso de necesidad, como medida de prevencion de un acto auto- o heterolesivo:
- utilizar protocolos de contencion psicofarmacolégica (Hidroxicina, Topiramato,
dosis inicial recomendada: 25 mg).
- contencion fisica como ultimo recurso (y siempre acompafiada de sedacion
medicamentosa)
= Tras el episodio, tratar de identificar con el paciente y su acompanante la causa del
conflicto y acordar una solucion.

8. Manifestaciones de tipo psicoético

» Medidas diagndsticas en urgencias
= Buscar elementos delirantes de tipo alucinativo.
= Pérdida de contacto con la realidad, estado disociativo agudo.

» Medida terapéuticas inmediatas
= Adoptar la misma estrategia que en caso de agitacion.
= Instaurar inmediatamente un tratamiento farmacoldégico:
- si ya estad bajo tratamiento con psicotropicos, aumentar la dosis del sedante
utilizado
- en caso contrario, empezar un tratamiento con psicotrépicos a baja dosis:
= adulto: Risperidona (para uso en urgencias de forma puntual debido a sus
efectos secundarios; dosis inicial recomendada: 2 mg)
= nifios: Alimemazina (dosis recomendada: 2-8 gotas)

» ¢DOnde?
En el servicio especializado adaptado a la etiologia de los problemas, cuidados intensivos o
reanimacion, de acuerdo con el estado clinico del paciente.

» ¢Cuando?
En funcion de la gravedad de los problemas.

» No utilizar benzodiacepinas u otros medicamentos depresores respiratorios.
» Es posible que la toma de ciertos medicamentos (en especial, psicotrépicos) produzcan
reacciones prolongadas y/o exacerbadas.
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» Realizar la intubacion con precaucion (por riesgo de espasmo laringeo).

» Mantener vigilancia de la funcidn respiratoria post-operatoria al menos 24 horas (por riesgo
de apnea o hipoventilacion).

» Prevenir riesgos tromboembdlicos ligados a la obesidad.

» La disfuncion hipotalamica puede alterar la termorregulacion y la sensacion de sed:
= ser conscientes de que una temperatura normal es posible en caso de infeccion
= prevenir la deshidratacion, especialmente en caso de gastroenteritis, fiebre o de calor,
proporcionando aporte hidroelectrolitico controlado
» Tener en cuenta las quejas de dolor moderado (debido a la elevacién del umbral del dolor)
» Asegurar la vacunacién antigripal anual

» Los padres son con frecuencia los mas capaces de apreciar un empeoramiento del estado
general del paciente, por lo que su implicacion es esencial en la atencion en caso de
urgencia.

» En caso de hospitalizacion:

= proteccion gastrica preventiva en caso de cirugia, otro estrés agudo o tratamiento con
antiinflamatorios

= tratamiento con hidrocortisona en caso de patologia aguda (por ejemplo, gripe), como
consecuencia de un posible déficit corticotropo

= alimentacion hipocalérica, adaptada a los habitos alimentarios del paciente

= impedir el acceso a cualquier fuente de alimento (zonas comunes, maquinas
expendedoras)

= favorecer el acompafiamiento de una persona proxima al paciente (cuidador)
durante la hospitalizacion.

= mantener un ambiente de calmay serenidad, especialmente en urgencias

» Informar a la familia y al propio paciente sobre los cuidados propuestos y sobre como se
va a desarrollar la asistencia médica hospitalaria:
= dando informacion especifica y precisa
= teniendo en cuenta que la percepcién del tiempo esta alterada y causa ansiedad en el
paciente. Todo cambio en el programa de cuidados planificado puede ser mal recibido
por el paciente.
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La donacion de organos y tejidos es posible, siempre sujeta a la evaluacion de cada caso
concreto. Para una respuesta adaptada, se debe contactar con la Organizacién nacional de
trasplantes (http://www.ont.es/).

» Riesgo de transmision de la enfermedad:

No existe riesgo de transmision de la enfermedad por la donacion de 6rganos y tejidos.

» Riesgo especifico relacionado con la enfermedad o al tratamiento:

La morbilidad y mortalidad de este sindrome estan esencialmente ligados a problemas
respiratorios durante la infancia (apnea del suefio, neumopatia de deglucién) y a
complicaciones cardiovasculares asociados a la obesidad en el adulto (diabetes,
patologias cardiacas y vasculares).

» Donacion de érganos:

Previa evaluacion clinica de las funciones respiratoria y cardiovascular y en funcion del
balance beneficio-riesgo para el receptor, no existen contraindicaciones al trasplante de
corazén, pulmones, higado y rifiones retirados de los pacientes con sindrome Prader-
Willi.

El pancreas sera objeto de una evaluacion especifica y podra estar contraindicado
debido a la frecuencia de diabetes y obesidad en pacientes adultos.

» Donacion de tejidos:

Previa evaluacién, la donacion de cérneas, vasos sanguineos y valvulas cardiacas es
posible.

Debido a posibles lesiones de rascado ligadas al prurito crénico y al posible linfoedema,
la donacién de piel puede estar contraindicada.

La donacion de tejido 6seo puede estar contraindicada, debido a la mayor frecuencia de
osteoporosis en pacientes con este sindrome.

» Centros/consultas expertos en el tratamiento del sindrome de Prader-Willi recogidos en
Orphanet: www.orphanet.es
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» El sitio web de Orphanet: sindrome Prader-Willi

» Guia de actuacion en el Sindrome Prader-Willi. Servicio Central de Publicaciones del
Gobierno Vasco, 2017

» Goldstone AP, Holland AJ, Hauffa BP, Hokken-Koelega AC, Tauber M: Recommendations
for the diagnosis and management of Prader-Willi syndrome. J Clin Endocrinol Metab
2008, 93: 4183-97.

» Griggs JL, Puspha S, Mathai ML: Prader-Willi syndrome: from genetics to behaviour, with
special focus on appetite treatments. Neurosci Biobehav Rev 2015, 59:155-72. doi:
10.1016/j.neubiorev.2015.10.003

» Irizarry KA, Miller M, Freemark M, Haqg AM: Prader Willi syndrome genetics, metabolomics,
hormonal function, and new approaches to therapy. Adv Pediatr 2016, 63(1): 47-77. doi:
10.1016/j.yapd.2016.04.005

» Tan HL, Urquhart DS: Respiratory Complications in Children with Prader Willi Syndrome.
Paediatr Respir Rev 2017, 22:52-59. doi: 10.1016/j.prrv.2016.08.002

» Tauber M, Cavaillé J: Le syndrome de Prader-Willi. Obésité 2011, 6: 161-171.

» Tauber M, Diene G, Molinas C, HébertM: Review of 64 cases of death in children with
Prader-Willi syndrome (PWS). Am J Med Genet 2008, 146: 881-7.

» Rosell-Raga, L: Fenotipos conductuales en el sindrome de Prader-Willi. Rev Neurol 2003,
36(1): 153-7.

» Stevenson DA, Heinemann J, Angulo M, Butler MG, Loker J, Rupe N, Kendell P, Cassidy
SB, Scheimann A: Gastric rupture and necrosis in Prader-Willi syndrome. J Pediatr
Gastroenterol Nutr 2007, 45: 272-4.
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http://www.aespw.org/export/sites/aespw/.content/Documentos/fenotipos-conductuales-L-Rossell.pdf

Este documento es una traduccién de las recomendaciones francesas elaboradas por el
Prof. Maité TAUBER vy el equipo del centro de referencia — Centre de référence du syndrome
de Prader-Willi, Toulouse -, con la colaboracién de:

- el Dr. Gilles BAGOU - SAMU-69, Lyon ;

- la subcomision de referencias de la Sociedad Francesa de Medicina de Urgencia (SFMU) ;
- el Service de régulation et d’appui de I'Agence de la biomédecine ;

-y la Association Prader-Willi France.

Fecha de realizacion y publicacion de la edicion francesa: julio de 2012

Algunos de los procedimientos mencionados, en particular los tratamientos con medicamentos,
pueden no estar validados en el pais donde usted practica.

Traduccioén al castellano:

- Dra. Laura Martinez Calvo — Grupo de Medicina Xendmica. Centro de Investigacion en
Medicina Molecular e Enfermidades Crénicas (CIMUS) — Universidade de Santiago de
Compostela (USC)

Adaptacion del tratamiento farmacologico para Espafia:

- Dr. Pablo José Gonzélez Domenech — Médico Especialista en Psiquiatria, Especialista en
Trastornos del Espectro Autista y en Discapacidad Intelectual — Departamento de
Psiquiatria de la Universidad de Granada

Fecha de la traduccion y adaptacion al castellano: noviembre de 2017

Este documento de Orphanet forma parte de la accién conjunta 677024 RD- ACTION que ha recibido una financiacién del programa de salud
de la Unién Europea (2014-2020).

El contenido de este informe de Orphanet representa Unicamente las opiniones del autor, y es Unicamente de su responsabilidad.
No puede considerarse que refleje la posicion de la Comision europea y/o de la Agencia ejecutiva de los consumidores, de la salud, de la
agricultura y de la alimentacién o de cualquier otro organismo de la Unién Europea. La Comisién europea y la Agencia declinan cualquier
responsabilidad por el uso que pueda hacerse de las informaciones que contiene.
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