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O que é a Síndrome de Prader-Willi?

•	 A síndrome de Prader-Willi 
(SPW) é uma doença genética 
rara que afeta aproximadamente 
1 em 15.000 a 30.000 pessoas.

•	 A SPW é um distúrbio que 
apresenta risco de vida causado 
pela perda de material genético 
ativo na cópia paterna do 
cromossomo 15.
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Quem pode nascer com ela?

•	 A SPW ocorre aleatoriamente. 
Não há nada que uma mulher 
grávida faça ou deixe de fazer 
que cause SPW.

•	 A SPW afeta igualmente homens 
e mulheres e pessoas de todas 
as etnias.
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O que causa a síndrome de Prader-Willi?

Understanding Prader-Willi Syndrome  |  Foundation for Prader-Willi Research

PWS by Deletion - Most often, part of the 
chromosome 15 that was inherited from the 
person’s father is missing, or deleted, in this 
critical region. This small deletion occurs in 
approximately 70% of cases.

PWS by UPD - Another 30% or so of cases 
occur when an individual inherits two 
chromosome 15s from their mother and none 
from their father. This scenario is termed 
maternal uniparental disomy (UPD).

PWS by Methylation Defect (Imprinting 
Mutation) - In a very small percentage of 
cases (1-3%), a small genetic mutation in the 
Prader-Willi region causes the paternal 
chromosome 15 genetic material (although 
present) to be inactive. 
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DELEÇÃO

SPW por Deleção
Na maioria das vezes, parte 
do cromossomo 15 que foi 
herdado do pai está ausente 
ou deletada nesta região 
crítica. Essa pequena deleção 
ocorre em aproximadamente  
70% dos casos.
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PWS by Deletion - Most often, part of the 
chromosome 15 that was inherited from the 
person’s father is missing, or deleted, in this 
critical region. This small deletion occurs in 
approximately 70% of cases.

PWS by UPD - Another 30% or so of 
cases occur when an individual inherits two 
chromosome 15s from their mother and none 
from their father. This scenario is termed 
maternal uniparental disomy (UPD).

PWS by Methylation Defect (Imprinting 
Mutation) - In a very small percentage of 
cases (1-3%), a small genetic mutation in the 
Prader-Willi region causes the paternal 
chromosome 15 genetic material (although 
present) to be inactive. 
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SPW por DUM
Outros 30% (aproximadamente) 
dos casos ocorrem quando um 
indivíduo herda dois cromossomos 
15 da mãe e nenhum do pai. Isso é 
chamado de Dissomia Uniparental 
Materna (DUM).
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What causes Prader-Willi syndrome?

PWS by Deletion - Most often, part of the 
chromosome 15 that was inherited from the 
person’s father is missing, or deleted, in this 
critical region. This small deletion occurs in 
approximately 70% of cases.

PWS by UPD - Another 30% or so of cases 
occur when an individual inherits two 
chromosome 15s from their mother and none 
from their father. This scenario is termed 
maternal uniparental disomy (UPD).

PWS by Methylation Defect 
(Imprinting Mutation) - In a very small 
percentage of cases (1-3%), a small genetic 
mutation in the Prader-Willi region causes the 
paternal chromosome 15 genetic material 
(although present) to be inactive. 

Pai Mãe

DEFEITO DE METILAÇÃO

SPW por Defeito de Metilação 
(mutação no centro de imprinting)
Em uma porcentagem muito pequena 
de casos (1-3%), uma mutação genética 
na região crítica de Prader-Willi faz com 
que o material genético do cromossomo 
15 paterno, embora presente, fique 
inativo.
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O sintoma característico da SPW é 
a hiperfagia, ou sensação de fome 
constante. Uma pessoa com SPW 
nunca se sente saciada. Agravando 
esse problema, pessoas com 
SPW têm um metabolismo lento e 
precisam ingerir menos calorias em 
comparação com seus pares típicos.  
O resultado é um ganho de peso muito 
rápido. A SPW é a causa genética mais 
comum de obesidade potencialmente 
fatal em crianças.
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Quase todos os sistemas do corpo  
são afetados pela SPW: 

• Hormônios
• Composição corporal
• Força muscular
• Apetite
• Comportamento
• Cognição e aprendizagem
• Regulação da temperatura
• Tolerância à dor
• Padrões de sono
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Existe cura para a 
síndrome de Prader-Willi?

Atualmente, não há cura para a 
síndrome de Prader-Willi. Para muitos 
indivíduos, a eliminação de alguns 
dos aspectos mais desafiadores da 
síndrome, como o apetite insaciável 
e a obesidade, representaria uma 
melhora significativa na qualidade de 
vida e na capacidade de viver  
de forma independente.



Diagnóstico gratuito

Em parceria com o Instituto Nacional 
de Saúde da Mulher, da Criança e 
do Adolescente Fernandes Figueira 
(IFF/FIOCRUZ), a SPW Brasil oferece 
o exame de metilação gratuito 
para pessoas com suspeita clínica 
das Síndromes de Prader-Willi e 
Angelman. Saiba mais escaneando 
este QR code. 
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Associação Brasileira da Síndrome 
de Prader-Willi – SPW

Fundada em 2016 por mães e pais de crianças com a 
síndrome, a SPW Brasil reconhece a urgência de encontrar 
tratamentos para os muitos desafios que nossos filhos 
enfrentam. Os objetivos da Associação incluem a viabilização  
do exame diagnóstico gratuito, a disseminação da informação 
para médicos e profissionais da saúde, a conscientização da 
sociedade sobre essa doença rara e a visibilidade de todos os 
que convivem com a Síndrome de Prader-Willi. 



O que você pode fazer?

Informe-se sobre a Síndrome de Prader-Willi em 

www.spwbrasil.com.br 

Pessoas engajadas ajudam a mudar o mundo para melhor!
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http://www.spwbrasil.com.br


O que mais você pode fazer?

Obrigada! 
Juntos podemos fazer muito mais. 

Faça a sua doação em nosso site e ajude  
nossos projetos a tomarem vida!

Estes termos de uso fazem parte do nosso site a partir do qual este documento foi baixado. 

https://www.spwbrasil.com.br/doacoes
https://www.spwbrasil.com.br/termos-de-uso

