PROYECTO DE DECLARACION

LA HONORABLE CÁMARA  DE  DIPUTADOS DE LA PROVINCIA DE BUENOS AIRES 

DECLARA

Que vería con agrado que el  Poder Ejecutivo implemente las medidas necesarias para la realización de una campaña de  difusión y conocimiento del Síndrome de Prader-willi.

FUNDAMENTOS

“El SPW es un trastorno genético complejo, que habitualmente presenta atonia muscular, baja estatura, incompleto desarrollo sexual, trastornos cognitivos, trastornos de conducta y sensación de hambre crónica que conduce a excesiva alimentación y una amenaza permanente de obesidad”

El mundo médico conoció el síndrome en 1956, hasta entonces los médicos no conocían porque algunas personas tenían estos síntomas y características. En los últimos 20 años los investigadores han descubierto la asociación del SPW con el trastorno genético que lo caracteriza. 

En 1981, el Dr. David Ledbetter y sus colaboradores comunicaron que los enfermos del SPW tenían el mismo segmento de genes perdidos en uno de sus cromosomas, el 15. Actualmente se cuentan con tests genéticos para confirmar la enfermedad. 

Ha sido atribuido a un error genético espontáneo  que ocurre cerca del momento de la concepción por factores desconocidos. En un pequeño número de casos que suele no alcanzar el 2%, una mutación genética que no afecta a los padres es pasada a los hijos y en estas familias más de un niño es afectado. El Síndrome puede ser también adquirido después de nacer si ocurre una lesión del hipotálamo. 

Se estima que uno de 12,000 to 15,000 personas padece el síndrome. Aunque es un trastorno raro es una de las condiciones más comunes vistas en clínica genética y la más común que causa obesidad. Ha sido hallado en ambos sexos y en todas las razas. 

La sospecha diagnóstica debe basarse en la clínica y confirmada por un test genético especializado mediante una toma de sangre periférica.  

El síndrome es debido a la ausencia de algunos genes en uno de los dos cromosomas 15. En la mayoría de los casos, hay una carencia de genes. En algunos casos el cromosoma completo del padre está perdido y hay dos cromosomas 15 provenientes de la madre (disomía uniparental). 

La crítica pérdida de genes paternos en pacientes con SPW tiene un rol en la regulación del apetito. Hay un área de investigación activa en los laboratorios alrededor del mundo tratando de comprender este defecto y como puede ser útil para ayudar a los pacientes con SPW y a la obesidad en personas normales.

 Los pacientes con SPW tienen un defecto en el hipotálamo (un área del cerebro cercana a la silla turca del esfenoides) , que rige normalmente las sensaciones de hambre y saciedad. El trastorno no es entendido completamente en la actualidad, pero los pacientes no experimentan saciedad sino una urgente necesidad de comer, que no aprenden a 

controlar. Además, los pacientes con SPW, necesitarían comer menos que sus pares a causa de que sus cuerpos tienen menos masa muscular y tienden a consumir menos calorías. No obstante no hay que asociar la hiperfagia con el SPW al nacimiento. En efecto, muchos recién nacidos a menudo no se nutren adecuadamente a causa de su bajo tono muscular, que interfiere con su succión. De este modo requieren técnicas de alimentación por tubuladura hasta algunos meses luego de nacer.
Desafortunadamente, los supresores del apetito no actúan favorablemente en el SPW. Muchos requieren una dieta extremadamente baja en calorías toda su vida además de un medio ambiente diseñado para evitar transgresiones dietéticas.

Muchas familias tienen cerradura en la heladera y despensas hogareñas. Además del trastorno alimentario, tienden a ser obsesivos compulsivos, realizando actos repetitivos y también repeticiones a nivel pensamiento y verbalizaciones. Tienden a acopiar y coleccionar. Tienden a rascados que irritan la piel. También tienen una necesidad de elaborar rutinas que sean predecibles y a no apartarse de ellas. Por ello son muy susceptibles a frustraciones. Los cambios de planes producen trastornos del control emocional fácilmente que los llevan a episodios de agresión. Los psicotrópicos pueden ayudarlos, aunque no a todos los afectos de SPW, sin embargo la estrategia principal es rodearlos de un ámbito predecible para ellos, con rutinas no cambiantes.

Si bien no hay tratamientos, el diagnostico precoz ayuda a la familia a adaptarse y a mejorar el entorno en beneficio del desempeño del paciente. Con la ayuda descripta hasta ahora, los pacientes afectos de SPW pueden lograr realizar muchas de las cosas que sus pares normales, tales como la escolaridad, empleo exitoso, desarrollo en áreas de su interés y aun vivir alejado de su familia. 

Ellos necesitan una significante cantidad de apoyo por parte de su familia en el colegio y en el trabajo. El coeficiente intelectual puede ser normal o cercano al normal.  El control de la obesidad con dietas muy bajas en calorías pero con los nutrientes necesarios, permitió que los enfermos de SPW, no sucumbieran prematuramente. Estos y muchos otros datos pueden obtenerse de las páginas de distintas organizaciones de padres y profesionales comprometidos con garantizar una mejor calidad de vida a las personas que padecen este síndrome.

              Es por lo expuesto aquí,  que el conocimiento y divulgación de este síndrome de  Prader-willi, sería un aporte valioso para un segmento de nuestra sociedad que lo sufre y en muchos casos ignora la gravedad del mismo, por lo que solicito una vez más a esta Honorable Cámara me acompañe con su voto afirmativo

