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În luna ianuarie 2017 s-a desfăşurat, sub 
egida Clubului Regal al Medicilor, atelierul 
Sindromul Prader Willi – progrese diagnostice 
şi terapeutice, care şi-a propus să formeze 
circuite medicale pentru aceşti pacienţi prin 
prezentarea de metode noi de monitorizare şi 
tratament.

În debut, lucrarea doamnei dr. Vasilica 
Plăiaşu (medic primar Genetică medicala, 
INSMC Alessandrescu-Rusescu, Centrul 
Regional de Genetică Medicală Bucureşti ) 
„Capcane în diagnosticul clinic şi genetic al 
sindromului Prader-Willi” (SPW) a readus în 
prim plan semiologia în diagnosticul bolilor 
genetice. Prezenţa la sugar a hipotoniei, 
asociată sau nu cu dificultăţi de alimentaţie, 
poate să fie suficientă pentru suspicionarea 
diagnosticului de SPW şi direcţionarea acestuia 
căre medicul genetician. Diagnosticaţi rapid, 
aceştia vor putea fi urmăriţi mai eficient 
pentru tulburările de creştere şi alimentaţie 
(obezitate) prezente în următoarele etape de 
viaţă.
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Incursiune în abordarea clinică
a Sindromului Prader Willi

Lucrarea „Siguranţa tratamentului cu 
hormon de creștere (rhGH)”, susţinută de 
doamna dr. Cristina Dumitrescu, Medic 
primar Endocrinologie, Institutul Naţional 
de Endocrinologie C.I. Parhon a făcut o 
trecere în revistă a complicaţiilor, atât în 
evoluţia naturală a sindromului cât şi asociată 
tratamentului cu GH.

De mare interes a fost prezentarea Prof. 
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Univ Dr. Alesandro Salvatoni, din Italia, 
„Sindromul Prader Willi – tratamentul cu hormon 
de creştere”, care a detaliat metoda de calcul 
a Scorului POI. Acest scor este un instrument 
eficient în iniţierea, ajustarea sau oprirea 
tratamentului cu GH în SPW. Sub acronimul 
POI (Polisomnografie, ORL, IGF-1), sunt 
cuantificate, pe o scara analogă, valorile SpO2 
şi RDI (respiratory distress index), obţinute la 
polisomnografie, dimensiunile vegetaţiilor 
adenoide, a amigdalelor palatine şi a nivelului 
de IGF .

În lucrarea „Evaluarea căilor aeriene 
superioare la copiii cu sforăit şi sindrom de apnee 
obstructivă în somn” dr. Dan Masariu, medic 
specialist ORL, Regina Maria Bucureşti a expus, 
particularităţile etapelor şi metodelor de 
investigare în suspiciunea de apnee de somn 
la copil.

Doamna dr. Mihaela Oros, medic primar 
Pediatrie, medic specialist Pneumologie 
pediatrică, Centrul de somnologie pediatrică 
Regina Maria Bucureşti, a prezentat rolul 
diagnostic (Scor POI) şi terapeutic al PSG 
în cadrul lucrării „Rolul polisomnografiei în 
monitorizarea tulburărilor respiratorii în timpul 
somnului la copiii cu sindromul Prader-Willi”.

Ca un corolar al prezentărilor din cadrul 
workshopului, Doamna Dr Iuliana Gherlan 
a prezentat experiența colectivului de 
endocrinologie de la Institutul CI Parhon 
din care face parte alături de  Dr. Camelia 
Procopiuc, medic primar Endocrinologie, 
Dr. Andreea Brehar, medic specialist 
endocrinologie, Dr. Mădălina Vintilă, medic 
specialist endocrinologie, Dr. Cristina 
Dumitrescu, medic primar endocrinologie. 
Sub titlul „Profilul fenotipic şi endocrin al 
pacienţilor cu sindrom Prader Willi - expertiza 
unui centru terţiar de endocrinologie” , 
doamna dr Gherlan a făcut o trecere în revistă 
provocărilor de diagnostic și management la 
pacienții cu SPW întâlnite în practica curentă.

Deşi considerat, înca, un sindrom orfan, 
contextul ultimilor ani, în care progresele de 
diagnostic au permis confirmarea genetică a 
unui număr mai mare de copii cu SPW, aduce 
în atenţia specialiştilor pediatri importanţa 
abordării multidisciplinare a acestora.
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