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RESUMO

A Sindrome de Prader-Willi (SPW) tem origem genética, caracterizada pela auséncia da
expressao dos genes localizados na regido 15911.2-q13 do cromossomo 15. A pessoa
com SPW apresenta alteracbes endocrinologicas, alteracbes morfologicas,
comportamentais e cognitivas (COELHO, 2020). Assim como a SPW a Sindrome de
Down (SD) possui origem genética. Entretanto, a SD € identificada, em geral, como uma
falha na nédo disjuncdo dos cromossomos durante a meiose de um dos gametas,
resultando na trissomia do cromossomo 21 (trés coépias). O presente artigo busca
estabelecer o estado da arte sobre os perfis nutricionais de criangas em idade escolar e
com as sindromes de Prader-Willi e Down, associando com inseguranca alimentar. Com
perspectiva futura, apos a aprovacdo no do Comité de Etica em Pesquisa, seguindo a
Resolucdo CNS 466/2012 do CONEP, havera coleta de dados antropométricos de duas
criangas com diagnostico de SD e SPW de uma escola publica da cidade de Juiz de Fora,
MG.

Palavras-chave: Genética, Nutricdo, Sindromes Genéticas.

1. INTRODUCAO

A Sindrome de Prader-Willi (SPW) tem origem genética, caracterizada pela

auséncia da expressdo dos genes localizados na regido 15q11.2-q13 do cromossomo
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15. A pessoa com SPW apresenta alteragfes endocrinoldgicas, alteragcdes morfoldgicas,
comportamentais e cognitivas (COELHO, 2020). Ademais, pode destacar-se, 0
hipogonadismo congénito relacionado a uma disfungdo hormonal, e em alguns casos,
sendo manifestado através da hipoplasia genital, atraso no processo de puberdade,
desenvolvimento pubere incompleto e infertiidade. Ademais, individuos com essa
sindrome podem ter como caracteristica a obesidade, uma Doenga Cronica nao
Transmissivel (DCNT), de maior gravidade entre as pessoas com SPW. A obesidade é
um fator de risco para o surgimento de outras patologias como: resisténcia insulinica,
transtornos metabdlicos, doenca cardiovascular (DCV), diabetes mellitus, entre outras.
Portanto, nota-se a importancia de uma melhor qualidade de vida para esses individuos
com o intuito de reduzir as patologias secundarias.

Segundo Goulart e colaboradores (2021), existem trés tipos de alteracbes
encontradas na Sindrome de Prader-Willi, alteragBes estruturais, comportamentais e
intelectuais. A deficiéncia do hormonio de crescimento (GH) consta como exemplo de
alteracao estrutural, resultando na perda de massa muscular e aumento da adiposidade,
tendo como consequéncia, na maioria dos casos, a obesidade. O comportamento
compulsivo, controlador e a seletividade alimentar, sdo caracteristicas tipicas das
alteracBes comportamentais e intelectuais presentes nessa sindrome. O diagndstico
precoce possibilita intervencbes baseadas em prescricdo alimentar especifica,
exercicios, hormonioterapia e estratégias comportamentais e cognitivas, visando uma
melhor qualidade de vida, ao mesmo tempo em que previne complicacdes. Dessa forma,
o diagndstico precoce ir4 auxiliar na minimizagéo dos efeitos causados pelas alteracbes
caracteristicas da SPW (PASSONE et al., 2018).

Assim como a SPW a Sindrome de Down (SD) possui origem genética. Entretanto,
a SD é identificada, em geral, como uma falha na néo disjuncdo dos cromossomos
durante a meiose de um dos gametas, resultando na trissomia do cromossomo 21 (trés
copias). O diagnéstico € através da analise do caritipo e das caracteristicas clinicas
associadas a SD, como: dismorfia facial, hipotonia muscular generalizada (sintoma
associado a disfuncéo neuroldgica) e atraso mental. Ademais, individuos com Sindrome
de Down podem apresentar outras condicdes médicas associadas, como: problemas
oftalmoldgicos, auditivos, cardiopatias congénitas, obesidade, entre outras condicbes
(COELHO, 2016).

Nota-se, de forma consideravel, como os diversos ambientes que as criancas sao



introduzidas, por exemplo no ambiente escolar, influenciam nos seus desenvolvimentos.
De acordo com Lemos et al. (2014), em seu trabalho sobre o criancas autistas em idade
escolar, a escola é um espaco importante que ira promover o desenvolvimento infantil
através do convivio com outras criancas e também através do papel desempenhado pelo
professor, tendo como consequéncia a contribuicdo para a aquisicdo de diferentes
habilidades pela crianca em geral. Portanto, segundo Lemos et al. (2014) o contexto
escolar oportuniza contatos sociais que favorecem o desenvolvimento da crianga autista,
assim como o das demais criancas, na medida em que convivem e aprendem com as
diferencas.

O presente artigo buscou estabelecer o estado da arte sobre os perfis nutricionais
de criancas em idade escolar com as sindromes de Prader-Willi e Down, associando com
inseguranca alimentar. Tal associacdo de faz importante, uma vez que as familias mais
carentes economicamente, muitas vezes ndo possuem acesso a informacdes nutricionais
gue podem vir a melhorar a qualidade de vida das criangcas com SPW e SD a médio e

longo prazo.

2. METODOLOGIA

O artigo aqui apresentado é uma revisdo de literatura estruturada através de
pesquisa bibliografica realizada em artigos cientificos localizados principalmente nas
bases de dados Lilacs, Google Scholar, monografias e dissertagdes. Para a busca do
material bibliogréafico, foram utilizadas as seguintes palavras-chaves: Sindrome de Down,
Sindrome de Prader-Willi, Estado Nutricional, Consumo Alimentar, Seguranca Alimentar
e suas correlatas em inglés, Down Syndrome, Prader-Willi Syndrome Nutritional Status,
Food Consumption, Food Security.

A pergunta norteadora da pesquisa foi: Como é o perfil nutricional de criancas e
adolescentes com SD e SPW em idade escolar?

Foi utilizado como critério de inclusdo: delineamento de pesquisa do tipo
transversal, estudos realizados em humanos, estado nutricional e consumo alimentar.

Apés consulta as bases de dados, os artigos foram selecionados a partir do titulo,
do resumo e, em seguida a leitura integral dos mesmos, para que fossem aplicados os
critérios predefinidos para a inclusdo ou exclusdo destes. Para extracdo dos dados dos

artigos, elaborou-se um instrumento contendo as seguintes informacdes: autores, ano de



publicacao, objetivo do estudo e resultados.

Como perspectiva futura, apos a aprovacdo no do Comité de Etica em Pesquisa,
seguindo a Resolucdo CNS 466/2012 do CONEP, havera coleta de dados
antropometricos de duas criancas com diagndstico de SD e SPW de uma escola publica
da cidade de Juiz de Fora, MG. Tais criangas, além de possuirem as sindromes, ambas
séo autistas o que, de acordo com a literatura pesquisada.

Para avaliacao do estado nutricional serdo coletados os seguintes dados: data de
nascimento, peso corporal (Kg), altura (m), e Circunferéncia da Cintura (CC).
Posteriormente, o valor do indice de Massa Corporal (IMC) sera obtido pela férmula IMC
= Peso (Kg)/ Estatura (m?). Todas as medidas serdo feitas em triplicatas pelas
pesquisadoras, para melhor confiabilidade dos valores. Sera utilizada uma balanca digital
eletrénica da marca Gonew®, graduacdo de 100g e capacidade de 180kg; e um
Segmobmetro Portatil da marca Avanutri®, com sensibilidade de 1mm seguindo as
orientacdes adotadas pelo Ministério da Saude. A CC sera aferida com o auxilio de uma
fita métrica flexivel e ndo extensivel com capacidade de 1,5 m e precisdo de 1 mm de
acordo com Trombim et al, (2022).

A avaliacdo do estado nutricional de criancas e adolescentes com Sindrome de
Down sera feita a partir do trabalho de Bertapelli et al; (2017), ja da crianga com de
Prader-Willi poucos trabalhos sdo encontrados acerca do estado nutricional na literatura.
As medidas de CC serdo analisadas considerando a maior predisposicdo ao risco de
doenca cardiovascular, para tal utilizaremos os percentis utilizados por Taylor et al; (2000)
e Fernandez et al; (2004).

O comportamento alimentar sera observado a partir das questdes propostas
(Anexo 1) aos responsaveis de maneira a compreender a dindmica alimentar das
criancas e intervir de maneira leve, em conjunto com os demais alunos, com praticas que
possam ser integradas ao cotidiano familiar. Posteriormente, os resultados serao
organizados em graficos e tabelas utilizando o software Microsoft Office Excel 2010 para

andlise dos dados.

3. RESULTADOS E DISCUSSAO

Através da Lei Orgéanica de Seguranca Alimentar e Nutricional (LOSAN), 15 de

setembro de 2006, compreende-se como Seguranca Alimentar e Nutricional (SAN) a



pratica do direito de todos os individuos ao acesso frequente e permanente a alimentos
de qualidade que sejam em quantidades suficientes e que néo ira afetar o acesso a outras
necessidades essenciais, além disso, deve respeitar a cultura dos individuos e também
deve ser sustentavel do ponto de vista social, econémico e ambiental. Do mesmo modo,
a Inseguranca Alimentar e Nutricional (IAN) no territério brasileiro € compreendida como
a falta de acesso a alimentacdo adequada, interligada, principalmente, as questdes de
ma distribuicdo de renda no pais (BEZERRA, 2020).

De acordo com Bueno et al. (2021), familias que possuem criancas e adolescentes
em seu nucleo apresentam maior suscetibilidade as condi¢6es de IAN, devido esse grupo
estarem em processo de desenvolvimento. A ingestdo de micronutrientes e
macronutrientes, de forma adequada, se faz necessaria para a manutencéo da saude e
do estado nutricional desse publico. Foi constatado também que as condi¢cdes de IAN
estéo correlacionadsa com baixa renda, escolaridade e dificuldade de acesso a alimentos
considerados saudaveis (alimentos in natura e processado). Portanto, conclui-se que, a
IAN é resultado de diversos fatores, habitos alimentares inadequados, questdo
socioeconémica e de saude, tendo como consequéncias a obesidade ou a desnutricdo
(BUENO et al., 2020).

Individuos portadores da Sindrome de Prader-Willi tem como caracteristica
principal a obesidade, consequéncia de disfungcdo hormonal. Portanto, criangcas com
SPW que fazem parte de um nucleo familiar que possui IAN aumentam a probabilidade
do agravo das comorbidades advindas da obesidade como, diabetes mellitus, doencas
cardiovasculares, entre outras. De acordo com Simony et al. (2012), existe uma
diminuicdo da saciedade ao longo do consumo alimentar, com isso a ingestdo €
prolongada em comparacao a pessoas que néo apresentam a alteracdo genética. Sendo
assim, esses individuos que possuem habitos alimentares inadequados provenientes da
IAN irdo agravar os processos inflamatérios da adiposidade.

A introducéo do hormdnio de crescimento (GH) em criancas portadoras de SPW é
uma forma de tratamento que ird proporcionar um maior controle sobre o ganho de peso
e também em relacdo a estatura, normalizando-a. Outro composto observado pela autora
€ a proteina de sinaliza¢do necdin, pessoas com a sindrome possuem um déficit desta
proteina, que exerce a fun¢ao na diferenciacdo neuronal terminal, sendo assim, ela esta
relacionada com o bloqueio da expressao da adipogénese. Diante disso, sua deficiéncia

correlaciona-se com o aumento de tecido adiposo (SIMONY et al., 2012).



Conforme o autor Criné et al. (2018); pessoas com SPW ganham peso ao
ingerirem a mesma quantidade de calorias que outras pessoas da mesma idade e altura,
e isso se deve a sarcopenia e ao GH reduzido. Contudo, o autor ressalta a importancia
do tratamento nutricional feito de forma adequada e que deve ser introduzida nos
primeiros meses de vida através de uma dieta hipocaldrica, balanceada e de vigilancia.
Além disso, ele afirma que bebés e criancas necessitam de uma ingestao caldrica diaria
recomendada de 60% a 80%, o que ira manter um peso corporal estavel e que néo ira
prejudicar a saude do individuo.

Assim como a sindrome de Prader-Willi a sindrome de Down também apresenta
como caracteristica prevalente a obesidade e sobrepeso. Segundo Araujo et al. (2019),
existem algumas caracteristicas que irdo influenciar na forma como se alimentam e
consequentemente eu seu estado nutricional. S&o elas, dificuldades de degluticdo, lingua
protusa, retardo mental, alta suscetibilidade a infeccfes, taxa metabdlica basal reduzida,
hébitos alimentares inadequados, sedentarismo, alteracdo na glandula tireoide,
compulsao alimentar, obstipacao intestinal e hipotonia dos musculos. Ademais, o autor
afirma a necessidade da manutenc¢éo do peso corporal desses individuos, principalmente
criancas e adolescentes, através de uma alimentacdo adequada e balanceada, pois ira
trazer auxilio para a saude além de ajudar na melhora do aprendizado e atencéo dessas
pessoas.

As doencas autoimunes € uma caracteristica relevante para pessoas com SD que
podera resultar em uma maior frequéncia de processos inflamatérios no corpo, como
doenca celiaca e alergia a proteina presente no leite de vaca (ARAUJO et al; 2019). Nota-
se a existéncia da seletividade alimentar nesse grupo de individuos, exigindo, portanto,
um acompanhamento nutricional para regular as consequéncias advindas da

hipersensibilidade a determinados ingredientes dos alimentos.

4. CONSIDERACOES FINAIS

A Sindrome de Prader-Willi (SPW) e a Sindrome de Down (SD) séo alteracdes
genéticas que causam modificacdes hormonais, metabdlicas e na seletividade alimentar
gue, de acordo com a literatura pesquisada, se relacionam com habitos nutricionais e
comportamentais resultando em obesidade e outras doencas cronicas nao

transmissiveis (DCNT). Ao acompanhar e conhecer as condi¢cdes de inseguranca



alimentar e nutricional (IAN), assim com as condigcbes de seguranca alimentar e
nutricional (SAN) das criancas em idade escolar com SPW e SD, através da medicéo e
célculo antropométrico, o presente trabalho inicia uma proposta ampla de intervir de
maneira simples e cotidiana no habito alimentar das mesmas. Esse € um primeiro passo
para poder auxiliar na promog¢éo da saude alimentar das criancas a serem atendidas com
as sindromes descritas: conhecer o estado da arte, ou seja, as publicacbes recentes
para posteriormente (com a continuidade do projeto de extensao), aprovar a submissao
ao CEP e aplicar, buscando uma melhor qualidade de vida e promocéo da saude das

criancas a serem triadas e acompanhadas.

ABSTRACT

Prader-Willi Syndrome (PWS) has a genetic origin, characterized by the absence of
expression of genes located in the 15q11.2-q13 region of chromosome 15. The person
with PWS presents endocrinological, morphological, behavioral and cognitive alterations
(COELHO, 2020). Like PWS, Down Syndrome (DS) has a genetic origin. However, DS is
usually identified as a failure in the non-disjunction of the chromosomes during meiosis of
one of the gametes, resulting in trisomy of chromosome 21 (three copies). This article
seeks to establish the state of the art on the nutritional profiles of school-aged children
with Prader-Willi and Down syndrome, associating it with food insecurity. With a future
perspective, after approval by the Research Ethics Committee, following CONEP
Resolution CNS 466/2012, anthropometric data will be collected from two children
diagnosed with DS and PWS from a public school in the city of Juiz de Fora, MG.

Keywords: Genetics, Nutrition, Genetic Syndromes.
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Anexo 1

Questionario a ser aplicado aos responsaveis e informacdes analisadas nas

criancas estudadas acompanhadas dos responsaveis.

Informagdes necessérias sobre as criangas:
1. Sexo

Idade

Peso

Altura

Circunferéncia abdominal

IMC

2 e

Questionarios feito aos responsaveis
7. Sexo
8. Parentesco com a crianga
9. Numero de filhos
10.1dade
11.Escolaridade
12.0Ocupacao
13.Renda familiar

14.Possui orientacdo sobre a alimentacao da crianca?



() Médico
() Nutricionista
() Nao possui
15. As principais refei¢cdes sao feitas:
( )Emcasa
() Naescola
16. Como € o consumo de agua pela crianga?
() bebe bastante agua — mais de 2 litros,
() bebe pouca &gua — menos de 1 litro,
() quase nao bebe agua, apenas suco ou refrigerante.
17. Ha doencas como diabetes, hipertenséo arterial ou outras nos familiares préximos?
Quais?
18. Na familia ha o costume de comer frutas, legumes ou verduras? Com que frequéncia?
() Diariamente
( )2 a3vezes por semana
() Raramente
19. Em casa € comum o consumo de biscoitos? Com que frequéncia?
() Sempre que ele pede
() Na hora do lanche
() Raramente
20. Com gque frequéncia se tem o costume de comer lanches como hamburguer, pizza,
cachorro-quente?
() Diariamente
() Uma ou duas vezes por semana
( ) Raramente
21. Como € o consumo de leite pela crian¢a?
( ) Diariamente, 1 a 2 copos.
() Apenas na escola.
() Raramente.
() Nao toma leite.
22. Vocés tém o costume de jantar?
() Nao, em geral fazemos um lanche

() Sim, comemos comida que preparamos.
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23. H& algum alimento que a crian¢a goste muito?
24. Ha algum alimento que ela ndo come de forma alguma?

25. Como é o ambiente ao redor da residéncia? (proximidade de padarias/lanchonetes...)
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