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Alteraciones osteoarticulares en personas con
Sindrome de Prader Willi

Analisis estructural, conceptos basicos y su aplicacion terapéutica

Alejandro M. Gerénimo
Licenciado en Kinesiologia y fisiatria

Kinesiologia@spine.org.ar
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Objetivos de la charla:

» Definir conceptos basicos del sindrome, aplicado a la funcion y desarrollo
motor.

e Analizar el perfil motor adecuado, detectando las alteraciones estructurales
mas relevantes.

» Brindar las herramientas de trabajo adecuadas, tanto posturales, como
funcionales.
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Caracteristicas clinicas

Hipotonia muscular generalizada.

Déficit en la hormona de crecimiento. (Trofismo muscular)

Trastornos del aprendizaje. (Aprendizaje motor)

Hiperfagia. (Obesidad)
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Tono muscular e Hipotonia

El tono muscular es el estado de ligera contraccion/resistencia continua y
permanente de los musculos, incluso en reposo, que permite mantener la
postura, dar estabilidad a las articulaciones y estar listos para iniciar un
movimiento.

La hipotonia muscular entonces es, una disminuciéon anormal de la accion
muscular, predominantemente en la resistencia al estiramiento pasivo,
mostrandose como debilidad del mismo o «flojera».
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Movimiento < > Postura

Estrategia para Es una fotografia de
resolver un un momento del
problema. movimiento

Respuesta frente a El cuerpo adquiere un
~un estimulo, una equilibrio dinamico
idea o pensamiento constante, por eso se

para alcanzar un dice que no existen
objetivo. posturas estaticas
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Dinamica Movimiento Humano
Mecanismo de control Postural Normal

Tono
muscular
normal.

Coordinacion Inervacion
normal del reciproca

movimiento. normal.

Aprendizaje Motor —<

Patrones
variados de
postura y
movimiento.




INCLINACION
LATERAL

EXTENSION
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POSTURA/MOVIMIENTO
Ideal Vs Real o Posible

« Tono Muscular normal.  Patologias Asociadas.

« Alineacion Biomecanica « Factores del Entorno (Frio,
(relacion entre Sistema Musculo Calor, ruidos, iluminacion, etc.).
esqueletico, tejidos blandosy |« Concepciones culturales-
tejidos articulares). Familiares.

* Retroalimentacion sensorial « Estado emocional.

Confiable

 Funciones Fisiologicas y

Cognitivas.
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La hipotonia muscular principalmente, sumado a las alteraciones de caracter
coghnitivo, afecta y retrasa las etapas del desarrollo normal del nino.

* Succion

» Control cefalico

« Control de tronco
* Bipedestacion

* Marcha (2do aino)
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Condiciones normales Sindrome Prader Willi

Contexto / Entorno

Componente Comqpon' '

emocional/conductual emociona

Sistema cognitivo 'ma
Compensaciones—

Alimentacidén correcta Trastorno

Tono muscular

Sistema musculo-
esquelético
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Esta caracteristicas iniciales de las personas con Sindrome de Prader Willi,
promoveran un desarrollo estructural atipico, afectando el aparato locomotor .

S = Complicaciones:
- Disminucion de la fuerza muscular.
* Desempeno funcional.
 Disbalances musculares.
« Complicaciones
» Alteraciones estructurales || respiratorias.

: 5 m 0 5, * Inestabilidad articular
 Trastornos de la coordinacion y el equilibrio.

» Caidas frecuentes.
* Trastornos de la marcha.

 Fracturas (Osteopenia).
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Escoliosis:

Deformidad de la columna
vertebral en tres dimensiones,
donde se genera una
desviacion lateral de la misma,
acufamiento de los cuerpos
vertebrales, y cierto grado de
rotacion.
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PEDIATRICS

OFFIGIAL JOURNAL OF THE AMERICAN ACADEMY OF PEDIATRICS

Article

Scoliosis in Patients With Prader-Willi Syndrome

Thierry Odent, Franck Accadbled, Georges Koureas, Maxime Cournot, Alexandre Moine, Gwenaelle Diene, Catherine Molinas, Graziella Pinto,
Maithé Tauber, Bruno Gomes, Jérome Sales de Gauzy and Christophe Glorion

Pediatrics August 2008, 122 (2) e499-e503; DOI: https://doi.org/10.1542/peds.2007-3487
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Prader-Willi Syndrome and Scoliosis

Vanja A. Holm, Edwin L. Laurnen

First published: April 1981 | https://doi.org/10.1111/].1469-8749.1981.tb02441.x |
Citations: 49
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The Journal of Bone and Joint Surgery. British volume, Vol. 71-B, No. 4 | Articles @l Free Access

Scoliosis surgery in the Prader-Willi syndrome

D Rees, MW Jones, R Owen, JC Dorgan

Published Online: 1 Aug 1989 | https://doi.org/10.1302/0301-620X.71B4.2768322

Original article }__

Scoliosis in Prader—Willi syndrome: prevalence, effects of  PbF
age, gender, body mass index, lean body mass and
genotype

R F A de Lind van Wijngaarden ', L W L de Klerk >, DA M Festen ', A C S Hokken-Koelega '+ 3
Mr R F A de Lind van Wijngaarden, Dutch Growth and Research Foundation and Erasmus University Medical Centre
Rotterdam/Sophia Children’s Hospital, Westzeedijk 106, 3016 AH Rotterdam, The Netherlands;

r.delindvanwijngaarden(derasmusmc.nl
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A nivel locomotor 4 Sélo podemos detectar y enfocarnos en la escoliosis ?

¢ Podrian haber otras alteraciones estructurales sin detectar que
fomenten (o no) el avance de la escoliosis ?

¢ Cual es el nivel de funcionalidad y como se afecta su desmpeno motor?
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Para el abordaje motor adecuado, resulta imprescindible realizar una
evaluacion completa y exhaustiva.

 Determinar fortalezas, para lueqo evaluar debilidades.

« Evaluacion postural completa en 3 planos.

» Estudios complementarios ( Rx, Espinograma, RMN, TAC).
» Evaluacion de rangos articulares.

« Evaluacion de la fuerza muscular.

» Evaluacion funcional de la marcha.

» Evaluacion del equilibrio.
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Evaluacion postural, ; Qué buscamos?

» Detectar todo tipo de alteraciones estructurales o anomalias en los planos anatomicos correspondientes.

» Condiciones estructurales propias del fenotipo también pueden afectar o fomentar la apariciéon de dichas

alteraciones (Baja talla, manos y pies pequenos), asi como también la obesidad moérbida la cual afecta no sélo
motor, sino clinicamente a nuestros pacientes.
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» Desviacion de la linea media.

 Altura de hombros.

*Triangula de la talla.

*Altura crestas iliacas (Dismetria MMII).

» Genu valgo ( Con medicion segun escala de
Morley)

* Pie plano / cavo.

ACMGen’
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» Desequilibrio antero-posterior.
* Antepulsion de cabeza (;, ECOM?).

» Cifosis dorsal.

 Hiperlordosis o rectificacion lumbar.

» Genu flexum o Genu Recurvatum.

>
ACMGen’
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» Acentuacion de la escoliosis.
 Diskinesia escapular.

» Acentuacion de discrepancia
de crestas iliacas.

 Retropie (valgo/varo).

ACMGen’
ASOCIACION COLOMBIANA DE MEDICOS
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Evaluacion de rangos articulares

» Determinar rangos de manera activa y pasiva.
» Una vez detectado cierto tope, diferenciar entre tope 6seo o blando.

» Pacientes con obesidad morbida tienden a tener reducido sus rangos
articulares con tope blando, sobre todo la flexién de cadera.
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Estudios complementarios
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Maniobras adicionales de evaluacion postural

Distancia intermaleolar (Morley)

Adams

Gradol «<2.5cm

Grado 2 +2.55cm
| Grado 3 «5-7.5cm

Grado 4 +>7.5cm
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Test de equilibrio monopodal

3 intentos por miembro.
» Se toma el mayor valor de cada uno.

« Se termina cuando apoya, o con balanceo exacerbado
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Evaluacion de la marcha
s Qué analizamos? ’

« Simetria de pasos.

» Marcha lineal o con desvios.

» Despegue completo del pie en fases de balanceo.
* Apertura de miembros.

 Claudicacion unilateral (debilidad de gluteo medio).
» Disociacién de cinturas.

 Marcha en Genu-flexo
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Evaluacion complementaria de la marcha y el equilibrio

ESCALA DE TINETTI

Evaluacién de la marcha y el equilibrie

MARCHA

Instruccicnes: El paciente permanece de pie con el examinador, camina por ef pasillo o per la habitacidn (unos 8 metros) a "paso
normal” luego regresa a "paso ligero pero seguro”.

Liniciacién de la marcha (inmediatamente después de decir que ande). PUNTOS
Algunas vacilaciones o miltiples para empezar []
Mo vacila 1

2.Longitud y altura de peso PUNTOS

A) Movimiento del pie derecho
No sobrepasa el pie izquierdo con el paso
Sobrepasa el pie izguierdo
El pie derecha no se separa completamente del suelo con el peso
El pie derecho se separa completamente del suelo

B) Mavimiento del pie izquierdo
No sobrepasa el pie derecho con el paso 0
Sobrepasa el pie derecho 1
El pie izquierdo no se separa completamente del suelo con el pesa ]
1

El pie izquierdo se separa completamente del suelo

3.Simetria del paso
La longitud de los pasos con los pies derecho e izquierdo no es igual
La longitud parece igual
4.Fluidez del paso

Paradas entre los pasos
Los pasos parecen continuos
S.Trayectoria (observar el trazado que realiza uno de los pies durante unos 3 metros)
Desviacidn grave de la trayectoria

Leve/maderada desviacién o uso de ayudas para mantener la trayectoria

Sin desviacion o ayudas

Balanceo marcado o use de ayudas
Mo se balancea pero flexiona 1as rodillas o 1a espaida o separa los brazos al caminar
Mo se balancea, no se reflexiona, ni otras ayudas
T.Postura al caminar
Talones separados
Talones casi juntos al caminar

PUNTUACION MARCHA: 12 PUNTUACION TOTAL: 28

ESCALA DE TINETTI
Evaluacién de la marcha y el equilibric

EQUILIBRIO

Instrecciones: ] paciente evtd sentado en una sl dura si S realizan e squi Ll

1Equilibrin sentade PUNTOS
Seincling o se dedliza ea laglla L]
Se mastiea segern 1
2.Levantarse PUNTOS
Impesible sia ayeda [
Capaz. pers usa ko3 brazas para ayusarse 1
Capaz de bevantarse de un oo ibeats H

J.Intentos para levantarse PUNTOS
0

Ineapaz sin ayuda

Capaz pere necesita mas de un inbeabs 1
Capaz de bevantarse de ua salo inbeats 2
4. Equilierio en staciin inme diata (los primeros 5 sequndes) PUNTOS
Inestable (se lambalea, mueve |03 pies), marcado halasces del trenco ]
Estahle pers usa ¢l andader, bastin & e agarra u sbre abjelo pars manteneris 1
Estable sin andader, basbén u obres sepories 2
5.Equilierio en bipedestaciin PUNTOS
Inestable L]
Estahle, pers con spayo smplis Malnes separados mds de 10 cm) soperte 1
Agoyo estrecho sia ssparle ]
n bipedestaciin
puja suaw
Emgiesa o caerse [
Se lanbabea, 3¢ agarra pero e mantiens 1
Estable 2

7.0jes corrados fen a pesicién &)
Inestable
Estable
B.Vueita de 360 grades

Pasos descont ineas L]
Cantinues 1
Inestable ise lambalea, se agarra) (]
Estable 1
9. Sentarse

Insegur, calcula mal Lo distancla, cie e 1o s (]
Usa los brazos o el mevimiento e brusco 1
Segurn. mevimienta suave 2

PUNTUAL iGN DOUILIBRIG: ¥

ACMGen’

ASOCIACION ODLOMBIANA DE MEDICOS
‘GENETISTAS Y MEDICINA GENOMICA
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Abordaje kinesico/fisico

» Proponer objetivos generales con el objetivo de acompanar el proceso de tratamiento del paciente para
su descenso de peso, su desempefio motor, y su calidad de vida.

» Acorde a la evaluacion correspondiente, determinar objetivos especificos de trabajo con el fin de:
- Detener el avance de alteraciones estructurales, o reducirlos.
- Mejorar el equilibrio, con el fin de reducir el riesgo de caidas.
- Reeducar la marcha en base a los desniveles observados.



..- | | .
o [ 1 ] iacid i Fundacién >
) 0 /\ Asociacidn Colombiana s
0 . : G E N o P O I I ' m ' Sindrome de Prader-Willi SPINE Aﬂ;gMﬁﬁ!}s
b e

Objetivos generales Objetivos especificos

» Mejorar capacidad aerdbica. * Alineacion biomecanica (Escoliosis,
cifosis, valgo, etc).
*Fortalecimiento muscular global.
» Mejorar el equilibrio
 Fortalecimiento de zona media.
*Reeducar la marcha.
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Actividad aerobica

La actividad fisica aerébica cumple un rol fundamental en el abordaje integral de personas
con sindrome de Prader-Willi, ya que:

» Favorece el descenso de peso mediante el aumento del gasto calorico

» Contribuye a mejorar la eficiencia del metabolismo, estimulando el uso de grasas como
fuente de energia

» Favorece la accion sobre el musculo, incrementando su capacidad oxidativa y resistencia,
lo que repercute en un mejor tono y trofismo muscular.

De este modo, el ejercicio aerdbico no se limita a la reduccion del tejido adiposo, sino que
optimiza la funcion muscular y metabdlica, fortaleciendo la autonomia y la calidad de vida de
estos ninos.
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Modalidad de trabajo:

» Ejercicios de zona media basicos.

» Ejercicios de musculatura dorsal y paravertebral.

 Trabajos de movilidad activa y engramas motores funcionales.

« Utilizacion de circuitos de coordinacion y equilibrio.
 Elongacion/Flexibilidad de grupos musculares acordatos (Escoliosis).

» Poder armar un ambiente ludico y de su agrado (Deportes, musica, bailes, juegos en conjunto
con otro paciente y terapeuta). |
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Ejercicios de zona media

4 .
£ =W S M
Importancia de los ejercicios de zona media en SPW %
« Mejoran la estabilidad postural y el equilibrio ey - ,$ 
A T v

Previene o mantiene valores a nivel de la columna
(Escoliosis)

« Favorecen el control en actividades motoras diarias , ‘ / WQ m
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Musculatura dorsal (Cifosis)

» Fortalecen la musculatura extensora de la espalda

 Ayudan a corregir y/o mantener valores de la cifosis
postural

 Mejoran la alineacion de la columna y la respiracion
 Favorecen la estabilidad en actividades diarias

 Reducen dolores y sobrecargas musculares

Fundaci6n

SPINE
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Movilidad articular vs elongacion

Movilidad/Flexibilidad:

Capacidad activa de una articulaciéon y sus musculos para moverse en
un rango funcional amplio y controlado.

Elongacion:

Accion especifica de estirar un musculo para ganar longitud y
disminuir tension.

La movilidad implica control y movimiento, mientras que la
elongacion se centra en la longitud y relajacién muscular.

o9

Fundaci6n

SPINE

ACMGen’
ASOCIACION COLOMBIANA DE MEDICOS
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Coordinacion motora / Trabajos de equilibrio / Reeducacion de la marcha

 Previenen caidas y mejoran la postura
 Favorecen la autonomia en desplazamientos diarios
« Optimizan la eficiencia de la marcha y el gasto energético

 Mejoran la calidad de vida y la independencia funcional
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Como arista principal para poder tener un buen desempeno dentro del espacio
terapéutico, es primordial establecer un buen vinculo.

Brindarle seguridad, confianza, y motivacion, consultando sus intereses y proponiendo
trabajos en base a actividades de su agrado, y con fines ludicos.
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;. Preguntas?



..- | | .

o . . . - >

o L) m Asociacion Colombiana Fundacion ©

M 4 : G E N o P O L I ' m ' Sindrome de Prader-Willi SPINE &CQM&?ME
00 R A

PRESENTACION CASO CLINICO
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CASO CLINICO

Datos del paciente

Nombre: Federico
Fecha de nacimiento: 5/12/2000
Ano de ingreso: 2018

Motivo de consulta: Obesidad morbida, escoliosis severa, problemas de comportamiento.
Peso inicial: 106,1 kg.

Altura: 144 cm,
Signos vitales: Sat 02 96-98% FC 80-100 TA 130-140/80-90
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- Adams +.

- Escoliosis toracolumbar severa de 55°, con
fijaciones de cirugia previa.

- Alteracion de altura de hombros, triangulo de la
talla, crestas iliacas (12mm).

- Genu valgo: DIM 3,5cm, grado 2 escala Morley.
- Pie plano, retropié valgo.
- Limitacion de movilidad en miembros inferiores.

- En la marcha, claudicacion de miembro inferior
derecho. Marcha en bloque, sin disociacion de
miembros superiores con respecto a los inferiores.

- Test de equilibrio monopodal
Derecha: 1,5 seg.

lzquierda: 1 seg.
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Objetivos terapéuticos

* Mejorar capacidad aerdbica.

 Fortalecimiento de musculatura global, con hincapié en zona media.

» Mejorar el equilibrio estatico y dinamico.

* Mejorar la flexibilidad de cadena lateral de tronco acortada, y de miembros inferiores.

» Reeducacion de la marcha.

Modalidad de tratamiento: Abordaje transdisciplinario (Kinesiologia, T.O., Psicologia, Psicopedagogia,
Fonoaudiologia, Nutricion, Fisiatria, Clinica Médica, Psiquiatria, Acompanamiento Terapéutico).



m Asociacidn Colombiana Fundacién
m Sindrome de Prader-Willi SPINE

- Peso: 53kg. Talla: 147cm

- Escoliosis toracolumbar severa de 53°, con fijaciones de
cirugia previa.

- Alteracion de altura de hombros, triangulo de la talla,
crestas iliacas (12mm).

- Genu valgo: DIM 3,5cm, grado 2 escala Morley.
- Pie plano, retropié valgo.

- Rangos articulares en extremidades completos.

- En la marcha, mejora levemente la claudicacion derecha,
aumenta, continta con cierta marcha en bloque.

- Test de equilibrio monopodal
Derecha: 22 seg.

lzquierda: 15 seg.




..- | | .

o . . . - >

o L) m Asociacion Colombiana Fundacion ©

M 4 : G E N o P O L I ' m ' Sindrome de Prader-Willi SPINE &CQM&?ME
00 R A

RECOMENDACIONES
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No existe tratamiento kinésico/motor por si solo. Es
esencial el abordaje transdisciplinario para poder
ver resultados positivos.

s Control de las emociones / conducta

N

Abordaje motor

/ Abordaje \
transdisciplinario

Reeducacion alimentaria

\

Control clinico / psiquiatrico <« _S

EXITO Estimulacién cognitiva

TERAPEUTICO

Apoyo familiar
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tGENOPOLI

Condiciones normales

Contexto / Entorno
Componente
emocional/conductual
Sistema cognitivo
Alimentacion correcta

Tono muscular

Sistema musculo-
esquelético

Psicologia,
Psiquiatria

v

Nutricion

v

' Sindrome de Prader-Willi
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Sindrome Prader Willi

Contexto / Entorno

Comoponente
emocional/conductual

Alteracion del sistema
cognitivo

Trastorno alimentario

Hipotonia muscular

Sistema musculo-
esquelético

Fundacion
SPINE

Clinica, Familia

&
-

Psicopedagogia,
Fonoaudiologia

Pl

~

Kinesiologia,
Fisiatria, TO,
AT.

&
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MUCHAS GRACIAS
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