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RESUMO

A sindrome de Prader-Willi (SPW) é uma condigdo genética rara, causada pela auséncia
de expressdo dos genes de origem paterna localizados na regido 15q11.2—ql13 do
cromossoma 15, essencialmente devido a falhas no mecanismo de imprinting gendémico.
Além das suas caracteristicas sistémicas marcantes, como hipotonia, hiperfagia e atraso
no desenvolvimento neuropsicomotor, apresenta também diversas manifestacdes orais
que exigem atencdo especializada e acompanhamento continuo por parte do médico
dentista.

Esta revisdo integrativa teve como objetivo analisar a evidéncia clinica existente sobre as
manifestagdes orais da SPW, com base em estudos publicados entre 2014 e 2024. A
pesquisa bibliografica foi realizada nas bases de dados PubMed, ScienceDirect ¢ B-On,
tendo sido incluidos oito estudos que cumpriram os critérios de elegibilidade.

Os resultados revelaram que as alteragdes orais mais comuns em pacientes com SPW sao
a presenga de céries, presenca de esmalte hipoplasico, gengivite e saliva viscosa. E
fundamental que o médico dentista conheca a patologia da SPW e as alteracdes
comportamentais que lhe estdo associadas, uma vez que estas poderdo apresentar-se como
um verdadeiro desafio a realizagdo de um tratamento dentdrio adequado. Além disso, o
proprio médico dentista devera integrar a equipa multidisciplinar que acompanha estes
pacientes. O acompanhamento dentario continuo e adaptado a realidade da pessoa com
SPW ¢ determinante ndo s6 para preservar a saude oral, mas também para melhorar
fungdes vitais como a mastigacao, degluti¢do e fala, além de promover autoestima e bem-
estar social.

Verificou-se um nimero limitado de estudos neste &mbito nos ultimos anos. Sendo uma
condi¢do genética com uma influéncia significativa tanto na satide oral como na satude
geral seria pertinente a existéncia de mais estudos que possam melhor compreender as
implicagdes desta sindrome.

Palavras-chave: “Sindrome de Prader-Willi”, “manifestagdes orais”, “SPW”, “saude
oral”, “correlagao”
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ABSTRACT

Prader-Willi syndrome (PWS) is a rare genetic condition caused by the absence of
expression of paternally inherited genes located in the 15q11.2—ql13 region of
chromosome 15, essentially due to failures in the genomic imprinting mechanism. In
addition to its striking systemic characteristics, such as hypotonia, hyperphagia and
delayed neuropsychomotor development, it also presents several oral manifestations that
require specialized attention and continuous monitoring by the dentist.

This integrative review aimed to analyze the existing clinical evidence on the oral
manifestations of PWS, based on studies published between 2014 and 2024. The
bibliographic search was carried out in the PubMed, ScienceDirect and B-On databases,
and eight studies that met the eligibility criteria were included.

The results revealed that the most common oral alterations in patients with PWS are the
presence of caries, hypoplastic enamel, gingivitis and viscous saliva. It is essential that
dentists are familiar with the pathology of PWS and the behavioral changes associated
with it, as these can be a real challenge to adequate dental treatment. Furthermore, dentists
themselves should be part of the multidisciplinary team that treats these patients.
Continuous dental care adapted to the reality of people with PWS is essential not only to
preserve oral health, but also to improve vital functions such as chewing, swallowing and
speech, as well as promoting self-esteem and social well-being.

A limited number of studies was observed in this area in recent years. Since it is a genetic
condition that influences both oral and general health, it would be relevant to have more
studies to better understand the implications of this syndrome.

Keywords: “Prader-Willi Syndrome”, “oral manifestations”, “PWS”, “oral health”,
“correlation”
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1. INTRODUCAO

A sindrome de Prader-Willi (SPW) ¢ uma condicao genética rara e complexa que provoca
inimeros problemas fisicos, cognitivos e comportamentais devido a alteragcdes nos
sistemas metabolico, endocrino e neuroldgico. Pacientes com SPW apresentam
normalmente, caracteristicas faciais distintas, estrabismo e anormalidades
musculoesqueléticas. As  dificuldades comportamentais, intelectuais e de
desenvolvimento podem ser provocadas por hipotonia grave e dificuldades alimentares
nos primeiros anos de vida. As manifestagdes desta patologia tendem a surgir por volta
dos 3 anos de idade, e sdo caracterizadas por um atraso no desenvolvimento global,

surgimento de hiperfagia e sinais iniciais de obesidade (Fermin Gutierrez et al., 2024).

A SPW ¢ causada pela auséncia de expressao dos genes de origem paterna localizados na
regido 15q11.2—q13 do cromossoma 15, essencialmente devido a falhas no mecanismo
de imprinting gendmico. As duas principais etiologias genéticas envolvem microdele¢des
e dissomia uniparental. Cerca de 75% dos casos estdo associados a microdelecdes no
cromossoma paterno, que resultam na perda direta dos genes que deveriam estar
expressos. Ja aproximadamente 25% dos casos decorrem de dissomia uniparental
materna, ou seja, a crian¢a herda duas copias do cromossoma 15 da mae e nenhuma do
pai, impossibilitando a expressdo dos genes paternos ativos nessa regido (Bantim et al.,

2019).

O imprinting gendmico ¢ um processo natural que regula a expressao de certos genes
consoante a sua origem parental. Em vez de ambos os alelos (materno e paterno) estarem
ativos, apenas um deles é expresso, enquanto o outro ¢ "silenciado" por mecanismos
epigenéticos, como metilacio do ADN ou modificacdes das histonas. Estes genes
"imprintados" sdo essencialmente programados para funcionar apenas a partir de um dos

progenitores (Ma et al., 2024).

A SPW foi o primeiro disturbio genético identificado como causado por imprinting
genodmico. A expressao do gene depende do sexo dos pais que o transmitem. A SPW ¢
também a primeira sindrome que se demonstrou estar relacionada com uma dissomia
uniparental (Butler et al., 2019). O imprinting genémico ¢ considerado um processo
epigenético, ou seja, uma modificagdo da expressdo génica, que € estavel ao longo de
diversas divisoes celulares, mas que ndo envolve alteragdes na sequéncia de DNA (Couto,

2014).
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O diagnostico da SPW ¢ normalmente efetuado através de testes genéticos realizados a
partir de uma suspeita clinica (Butler et al., 2019). Nao existe cura para a SPW, mas o
controlo da SPW ¢ mais eficaz se for efetuado através de equipas multidisciplinares,
incluindo geneticistas clinicos, endocrinologistas, nutricionistas, médicos dentistas,
ortopedistas, médicos de clinica geral e especialistas em saude mental, com o objetivo de
controlar o aumento de peso, monitorizar e tratar comorbidades associadas, gerir
problemas comportamentais e deficiéncias hormonais (Goldstone et al., 2008; Butler et

al., 2019; Duis et al., 2019).

O controlo rigoroso da dieta e a existéncia de planos regulares de exercicios sdo
estratégias para controlar a hiperfagia e a obesidade, cujas complicagdes representam as
principais causas de morbidade e mortalidade na SPW (Butler et al., 2019; Duis et al.,

2019).

Dada a magnitude dos impactos sistémicos que determinadas condi¢cdes podem causar
nos individuos, a satide oral ¢, por vezes, negligenciada pelos cuidadores. Nesse sentido,
destaca-se a importancia de incluir um médico-dentista na equipa multidisciplinar de
saude, de forma a garantir uma abordagem integral do cuidado. Cabe ao profissional de
medicina dentaria orientar e educar o cuidador quanto a importancia da prevencdo em
saude oral, de modo a evitar o agravamento de condi¢des existentes (Borsatto et al.,

2014).

Desta forma, o objetivo desta revisdo integrativa ¢ verificar na literatura cientifica mais
recente publicada no ambito da SPW, quais as manifesta¢des orais mais predominantes,
assim como investigar quais as melhores praticas de tratamento e seguimento destes

doentes.
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2. REVISAO DA LITERATURA

2.1 Etiologia

O imprinting gendmico ¢ um processo natural que regula a expressao de certos genes
consoante a sua origem parental. Em vez de ambos os alelos (materno e paterno) estarem
ativos, apenas um deles é expresso, enquanto o outro ¢ "silenciado" por mecanismos
epigenéticos, como metilacio do ADN ou modificacdes das histonas. Estes genes
"imprintados" sdo essencialmente programados para funcionar apenas a partir de um dos

progenitores (Ma et al., 2024).

No caso da SPW, a origem genética estd relacionada a uma falha no processo de
imprinting gendémico que ocorre no braco longo do cromossoma 15, mais precisamente
na regiao 15q11.2—q13. Essa falha resulta na auséncia funcional ou inativac¢ao dos alelos
paternos de um conjunto de genes que deveriam estar expressos apenas a partir do
cromossoma herdado do pai, visto que a copia materna desses genes € epigeneticamente

silenciada (Fermin Guttierrez, 2024).

Entre os genes localizados nesse segmento, destacam-se 0 MKRN3 (Makorin Ring Finger
Protein 3), que estd envolvido na regulagdo do inicio da puberdade; o MAGEL2
(Melanoma Antigen, Family L, 2), implicado em fun¢des neuronais e no desenvolvimento
do hipotadlamo; o NDN (Necdin MAGE Family Member), que codifica uma proteina
nuclear expressa quase exclusivamente no cérebro, com papel na sobrevivéncia neuronal
e no controlo do crescimento celular; e o SNRPN (Small Nuclear Ribonucleoprotein
Polypeptide N), que participa do processamento do RNA e esta frequentemente associado
a etiologia do albinismo oculocutaneo tipo II quando silenciado, sugerindo sobreposigdes
clinicas entre sindromes genéticas que afetam esta regido. A desregulacdo conjunta desses
genes leva as manifestacdes multissistémicas tipicas da SPW (Butler et al., 2019; Ma et

al., 2024).

A SPW pode ocorrer através de quatro mecanismos distintos, (a) 75% dos casos
apresentam microdelecao na regido 15q11- q13 de origem paterna; (b) 20-25% dos casos
apresentam dissomia uniparental materna (heranga de dois cromossomas 15 maternos);
(3) aproximadamente 5% dos casos apresentam translocacdo, ou outra anomalia
cromossomica estrutural, envolvendo o cromossoma 15; 1 (4) cerca de 1% dos pacientes,
apresentam uma muta¢do no centro controlador do imprinting, denominado centro de

imprinting (IC), localizado no segmento 15q11- q13 (Hartin et al., 2018) (Figura 1).
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Figura 1. Mecanismos de imprinting envolvidos na SPW

Embora ocorra numa percentagem muito baixa da populagdo com SPW, quando o
imprinting tem origem numa translocagdo, as caracteristicas clinicas sdo mais
pronunciadas e de pior progndstico do que as que ocorrem na microdelegdao. Nos casos
em que a origem da SPW esta associada a uma translocagdo cromossomica, o fendtipo
tende a ser mais grave, frequentemente acompanhado por um grau acentuado de
deficiéncia intelectual, dismorfias faciais e anomalias congénitas. Esta gravidade
acrescida deve-se, provavelmente, ao facto de muitas das translocagdes envolverem
quebras extensas na regido critica da SPW, frequentemente acompanhadas por
duplicacdes ou dele¢des noutros autossomas, ou até por ambas em simultaneo, resultantes
da propria translocacdo (Odent, 2008). Estas translocagdes ocorrem quando hd uma
quebra no cromossoma 15, com ligagdo a outros cromossomas — nomeadamente 0s
cromossomas 6, 11, 13, 14 ou 19 — originando rearranjos cromossoémicos complexos que

podem comprometer multiplos loci funcionais (Angulo et al., 2015; Butler et al., 2019).

A dissomia uniparental ocorre quando ambos os cromossomas de um par sdo herdados de
um unico progenitor, apesar de o individuo apresentar um numero total de cromossomas

normal (Machado, 2012). No contexto da SPW, cerca de 20 a 25% dos casos resultam de



Manifestagdes orais associadas a sindrome de Prader-Willi: Revisdo integrativa

dissomia uniparental materna, ou seja, da presenca de dois cromossomas 15 herdados

exclusivamente da mae, ndo apresentando nenhum cromossoma paterno.

Quanto aos defeitos no centro de imprinting, alteragdes genéticas nesta regido especifica
podem inativar os genes que deveriam ser expressos. O IC, localizado no segmento
15q11—q13, ¢ responsavel por regular a ativacdo e o silenciamento de genes de acordo
com a origem parental. Quando este mecanismo falha, ocorre uma perda funcional da
expressao paterna, mesmo na auséncia de dele¢des ou dissomia, conduzindo a0 mesmo
padrdo epigenético observado nos restantes subtipos genéticos da SPW. Estas alteragdes,
apesar de ndo envolverem modificagdes na sequéncia de DNA, comprometem a
expressao génica normal, resultando nas manifestagdes clinicas tipicas da SPW (Ramon-

Krauel, 2018).

2.2 Caracteristicas fisicas e clinicas

Como mencionado anteriormente, os individuos afetados pela SPW tém tragos faciais
distintos. Normalmente apresentam olhos amendoados, testa chata, labio superior fino,
boca virada para baixo e maos e pés muito pequenos (Figura 2). Devido a anomalias
hipotalamo-hipofisarias, os individuos com SPW tém hipotonia grave nos primeiros anos
de vida, que ¢ agravada ao longo do tempo pela hiperfagia, resultando numa composi¢ao
corporal atipica com fraco desenvolvimento muscular e excesso de massa gorda (Butler,

2017).

Testa chata

Ponte estreita

Olhos

Estrabismo
amendoados

Labio superior
chato

Cantos para
baixo

Figura 2. Caracteristicas faciais de individuos com SPW
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Nos casos em que a SPW surge devido a dissomia uniparental, ¢ comum observar-se
hipopigmentacdo, alteragdes faciais, maior capacidade expressiva e problemas
comportamentais mais atenuados do que noutros doentes com SPW. Adicionalmente, a

psicose e o autismo também sdo frequentes (Angulo et al., 2015; Butler et al., 2019).

A SPW ¢ a causa mais comum de obesidade de origem genética (Butler, 2019). A
obesidade tem sido uma patologia com crescente interesse clinico devido as altas taxas
de prevaléncia e morbilidade/mortalidade associadas. Desta forma, a uma sindrome ja de
si complexa, soma-se uma condi¢do clinica adicional de elevada gravidade, tornando o
quadro ainda mais desafiante. A incapacidade de controlo do apetite (hiperfagia) leva
frequentemente a um consumo alimentar excessivo, muito além das necessidades
fisiologicas. A disfuncdo de hiperfagia tem origem hipotalamica e contribui
significativamente para o desenvolvimento progressivo de obesidade, cujos primeiros
sinais surgem geralmente durante a fase pré-escolar. Com o avangar da idade, a hiperfagia
tende a agravar-se, intensificando o aumento de peso e originando complicacdes
metabolicas e cardiovasculares, com impacto direto na qualidade de vida e saude global

destes individuos (Rodriguez, 2018) (Figura 3).

Outras manifestacdes incluem endocrinopatias devido a disfun¢do hipotaldmica, como a
deficiéncia da hormona de crescimento (DGH), e hipogonadismo hipogonadotrofico e
hipergonadotrofico. A SPW também pode estar associada a escoliose, dificuldades
respiratorias, apneia central e obstrutiva do sono, comportamento desafiador e ansiedade

(Naotunna et al., 2025).

Em ambos os sexos, o hipogonadismo manifesta-se por hipoplasia genital ao longo da
vida, desenvolvimento pubertdrio incompleto e infertilidade na grande maioria

(Napolitano et al., 2021).

Ja a hipotonia tem inicio pré-natal e geralmente manifesta-se como diminui¢do do
movimento fetal, posi¢ao fetal anormal ao nascimento e aumento da necessidade de parto
assistido ou cesariana. Na infancia, hd diminui¢do do movimento e letargia com
diminui¢do da excitagdo espontanea, choro fraco e reflexos fracos, incluindo sucgao
deficiente, levando a dificuldades de alimentacdo precoce e ganho de peso lento. Os
reflexos tendinosos profundos sdo frequentemente poupados. A alimentagao assistida por

vezes € necessaria (Mejlachowicz, 2015).
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O grau de disfungdo cognitiva varia muito de crianga para crianca. Estd associada a
problemas de aprendizagem, fala e desenvolvimento da linguagem, que sdao ainda

agravados por problemas psicologicos e comportamentais (Naotunna et al., 2025).

Nascimento 12 infincia (até 3 anos) Infancia (3 aos 11 anos) Adolescéncia Adulto

Deficiéncia da Hormona do crescimento

Disturbio respiratério de sono

Fraco crescimento,

dificuldades na alimentacio Hiperfagia, obesidade

Dificuldades comportamentais

Atraso no desenvolvimento (linguagem, motor, educacional)

Hipoftiroidismo

Atraso pubertal e hipogonadismo

Diabetes tipo 2

Figura 3. Evolugdo das caracteristicas clinicas na SPW ao longo da vida

2.2.1 Manifestagoes orais

As caracteristicas intraorais ou dentarias associadas a esta sindrome sdo raras e estdo,
geralmente, limitadas a casos particulares. Algumas das observacdes descritas incluem a
presenca de esmalte hipoplasico (mais visivel a nivel da denti¢do decidua), céries
rampantes, baixos niveis de secre¢do salivar, erupcdo dentdria retardada e excessivo
desgaste dentario. A nivel da cavidade oral podem também observar-se sinais de
microdontia, arco palatino de grandes dimensdes e mucosa oral seca. No caso especifico
de caries rampantes, estas foram associadas a preferéncia pela alimenta¢do rica em
hidratos de carbono, a pobre higiene oral e ao reduzido fluxo salivar que os portadores de

SPW apresentam com frequéncia (Munné-Miralvés et al., 2020; Ritwik & Vu, 2021).

Efetivamente, a saliva de individuos portadores de SPW ¢ de apenas 20% quando em
comparagdo a individuos saudaveis. E bastante pobre em agua, o que faz com que
apresente uma consisténcia muito espessa. Apresenta ainda, uma diminuta capacidade de
remineralizar o esmalte, o que foi recentemente associado ao excessivo e precoce desgaste
dentario (Tayal et al., 2016; Roman-Torres et al., 2017; Singh et al., 2018; Olczak-
Kowalczyk et al., 2019).

v
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2.2.2 A importincia do médico dentista para os pacientes com PWS

A investigacdo em torno da Sindrome de Prader-Willi tem evoluido no sentido de
identificar as abordagens terapéuticas mais eficazes, destacando a importancia de um
acompanhamento multidisciplinar que envolva, de forma ativa, as familias dos doentes.
Esta colaboracdo entre equipa clinica e contexto familiar revela-se essencial para otimizar

o tratamento e promover uma melhor qualidade de vida (Munné-Miralvés et al., 2020).

A orientagdo precoce por parte de médicos especializados, incluindo a equipa de saude
oral, ¢ fundamental para o sucesso do acompanhamento clinico de doentes com SPW.
Medidas como a aplicagdo topica de flior, check-ups regulares, intervengdes preventivas
desde a erupcao dos primeiros dentes, bem como o tratamento dentario continuo, devem
ser implementadas desde a primeira infancia. Tendo em conta as limitagcdes cognitivas
frequentemente associadas a sindrome, a higiene oral deve ser supervisionada por
familiares ou cuidadores, garantindo a adesdo as rotinas e promovendo a satude oral a

longo prazo (Batim et al, 2019).

Bailleul-Forestier et al (2008) sugeriram as seguintes modalidades de tratamento dentario

e procedimentos de acompanhamento para os pacientes com SPW:

e Os pais/encarregados de educacdo devem notificar o médico dentista sobre o
diagnéstico da crianga, o estadio de desenvolvimento, quaisquer outros problemas
médicos e quaisquer reagdes medicamentosas desfavoraveis.

e Os odontopediatras devem falar com a equipa médica que segue estes pacientes
para trocar informacodes atualizadas e personalizadas.

e O primeiro exame oral deve ser feito no momento da erup¢ao dos primeiros dentes
primarios.

e E necessario elaborar um plano alimentar que tenha em conta as preocupagdes
médicas e dentarias.

e Deve ser iniciado um programa preventivo oral completo com praticas didrias de
higiene oral acompanhado pelos pais/doentes e, em fungdo de cada caso em
particular, tratamentos topicos com flaor.

e Os doentes cooperantes podem ser tratados sob anestesia local. O tratamento de
doentes nao cooperantes podera incluir sedagdo. Sendo que, a depressao

respiratoria e os possiveis efeitos adversos dos medicamentos sedativos orais sao
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dificeis de controlar nestes pacientes devera ser considerado outras técnicas de
gestao do comportamento falham, e mesmo até anestesia geral.

A pacientes com erosao dentaria, devem ser administrados enxaguamentos diarios
adicionais com flior para diminuir a perda mineral.

Devem ser instituidos acompanhamentos com uma regularidade minima de 6

meses, adaptados as necessidades individuais do doente.
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3. METODOLOGIA

A presente revisdo integrativa procurou responder a seguinte questdo de investigagao:
“Quais as manifestacOes orais mais comuns associadas a Sindrome de Prader-Willi?”.
Para tal foi realizada uma pesquisa bibliografica com limite temporal dos ultimos 10 anos
(2014-2024) nas bases de dados PubMed, ScienceDirect € B-On com o objetivo de
encontrar estudos que relacionassem a SPW com alteragdes na cavidade oral. As palavras-
chave utilizadas incluiram: “Prader-Willi Syndrome”, “oral manifestations”, “PWS”,

“oral health” e “correlation” com recurso aos operadores booleanos “AND” e “OR”.

Foram definidos os seguintes critérios de inclusdo: casos clinicos, ensaios clinicos
randomizados, caso-controlo, estudos de coorte prospetivos, efetuados em humanos sem
restricdo de idade ou género, artigos em inglé€s e portugués e cujo texto integral esteja

disponivel gratuitamente.

Foram definidos os seguintes critérios de exclusdo: artigos de revisdo narrativa, artigos

em que nao sejam relatadas manifestagdes orais e artigos anteriores a 2014.

A analise dos artigos incluidos nesta revisao foi realizada em duas fases: numa primeira
etapa, procedeu-se a leitura dos titulos e resumos (abstracts). Para os artigos que
enquadravam os critérios de inclusdo e exclusdo procedeu-se para a segunda fase, a leitura
integral dos textos selecionados. Esta metodologia de selecdo estd representada no
fluxograma PRISMA (Figura 4) e foi orientada pela estratégia de pesquisa PECO
(Population, Exposure, Comparison, Outcome), que permitiu estruturar de forma
sistematica a identificacdo dos estudos mais relevantes para a questdo de investigagcao

(Tabela 1).

Tabela 1. Estratégia PECO (Population, Exposition, Comparasion, Outcome)

Populag¢ao  Individuos com sindrome de Prader-Willi

Exposicdo  Presenca de doencas orais

Comparacdo Individuos saudaveis

Outcome Manifestagdes orais associadas
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4. RESULTADOS

Na fase inicial da pesquisa, foram aplicados filtros quanto ao periodo temporal ¢ a
disponibilidade de artigos em texto completo online, resultando num total de 216
publicagdes. Apods a eliminacdo de 113 artigos duplicados, restaram 103 para andlise.
Procedeu-se entdo a uma triagem preliminar com base na leitura do titulo e do resumo, o

que levou a exclusdo de 49 artigos por se tratar de revisdes ou cartas ao editor.

Na segunda etapa da pesquisa, procedeu-se a leitura integral dos artigos, tendo sido
eliminados 46 dos 54 artigos resultantes da primeira etapa. Os 46 artigos foram excluidos
por ndo apresentarem resultados sobre manifestagdes orais. No final da selecdo, foram

selecionados 8 artigos, incluidos nesta revisdo integrativa (Figura 4).

)
Resultados obtidos apos pesquisa
o nas bases de dados (n =216):
xR
<
é Pubmed (n = 57)
= Sci . _
= cience ]31rect (n=64) > . o -
2 B-On (n=95) Duplicados eliminados (n =113)
[~

Resultados verificados pelo titulo e > Resultados exclhul'dos:
resumo (n=103) Formato de revisdo (n =49)
=
L
8
&
1
=
Estud letos elegivei
(nS: 5(4)15) compietos eleglvers —»| Estudos completos excluidos (n = 46)
—
)
w»
S
=
% Publicagdes selecionadas para a
= revisdo (n = 8)
——

Figura 4. Representa¢do grdfica do diagrama PRISMA (Preferred Reporting Items for
Systematic Reviews and Meta-Analyses)
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Dos 8 artigos incluidos, 6 artigos eram casos clinicos e 2 eram estudos de caso-controlo.

Foram identificadas diversas manifestagcdes orais em pacientes com SPW, as quais se

encontram descritas na Tabela 2.

Tabela 2. Manifestacées orais encontradas nos estudos incluidos sobre SPW

Gardens Song Tayal Roman- Singh Olczak- Munné- Hiremath
etal.,2014 etal.,, et al., Torres et al., Kowalczyk Miralvés et al.,
2015 2016 et al, 2018 etal, 2019 et al.,, 2021

2017 2020
Céries v v, Vv v v’ v v’
Esmalte \/ « \/ \/
hipoplasico
Viscosidade da V/ \/ \/ V,
saliva
Doenca \/
periodontal
Desgaste \/ V’
dentario
Erosio dentaria \/
Caries \/ \/
desenfreadas
Microsomia oral v

M3 oclusio v v
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Manifestag¢oes orais encontradas nos estudos incluidos sobre SPW (continuagdo)

Gardens

etal., 2014

Song
etal.,

2015

Tayal
et al.,

2016

Roman- Singh Olczak-
Torres et al.,, Kowalczyk
et al, 2018 et al., 2019
2017

Munné- Hiremath
Miralvés et al.,
et al,, 2021

2020

Aumento da
acumulacdo do

biofilme

v v

Gengivite

Queilite angular

Boca seca

Desmineralizaca

o

Abcesso

dentoalveolar

Lingua

hipoténica

Respiraciio bucal

Atraso na

erupcio dentaria

Uma breve descri¢do de cada artigo incluido neste estudo encontra-se sintetizada na

Tabela 3.
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Tabela 3. Caracteristicas dos estudos incluidos sobre SPW

Autor, Ano Tipode Amostra Resumo dos resultados
Estudo
Gardens et Relato I paciente =~ O exame clinico intraoral revelou acumulacgdo
al., 2014 decaso  masculino significativa de biofilme, gengivite, boca seca e
10 anos queilite angular.
O exame de oclusdo evidenciou palato ogival,
apinhamento anterior € ma oclusdo de Classe II.
O exame radiografico panoramico e periapical
indicou atraso na erup¢ao dentaria ¢ apinhamento
dentdrio nos dentes anteriores superiores e
inferiores
Song et al., Relato 1 paciente O paciente apresentava varias lesdes traumaticas
2015 decaso  masculino sendo que os tratamentos iniciais de emergéncia
18 anos foram realizados sob sedagdo e outros tratamentos
foram conduzidos sob anestesia geral.
Tayal et al., Relato 1 paciente Paciente com varias caries, mas sem alteracdes a
2016 decaso  masculino  nivel do palato ou assoalho da boca.
6 anos Apresentava apinhamento anterior.
Roman- Relato 1 paciente A interveng@o precoce neste paciente de 3 anos de
Torres etal., decaso  masculino idade pelo tratamento restaurador atraumatico sob
2017 3 anos anestesia geral foi feita com sucesso, evitando
extracdes desnecessarias, preservando elementos
dentarios e mantendo a cavidade oral em funcao
adequada.
Singh et al.,  Relato 1 paciente ~ Exames intraorais revelaram hipoplasia do esmalte
2018 de caso feminino generalizada, multiplas caries, saliva viscosa e
11 anos gengivite.
O paciente recebeu tratamento profilatico para a
gengivite assim como a aplicacdo de verniz de
fluoreto.
Olczak- Caso- 40 hipoéteses risco de desenvolver gengivite foi
Kowalczyk controlo  pacientes aumentado por baixo indice de placa (odds ratio
et al., 2019 com SPW (OR) = 32,53), baixo fluxo salivar em repouso (OR
40 = 3,96) ou aumento da viscosidade da saliva (OR =
pacientes 3,54).
saudaveis
Munné- Caso- 30 Os individuos com SPW apresentaram indice
Miralvés et controlo  pacientes médio de carie de 53,3% e indice de Dentes
al., 2020 com SPW Perdidos Cariados (CPOD) de 2,5 e 53,3%
30 apresentaram gengivite. No grupo controlo os
pacientes respetivos valores foram de 43,3%, 0,93 e 60%.
saudaveis Em relagdo a secrecdo salivar estimulada, os
pacientes com SPW apresentaram média de 0,475
ml/min com pH de 6,15, enquanto os controlos
apresentaram média de 0,848 ml/min com pH de
7,53;
Hiremath et  Relato 1 paciente =~ O caso apresentava multiplos dentes cariados,
al., 2021 de caso feminino anquiloglossia parcial e granuloma piogénico de
7 anos gengiva. Realizadas restauragdes em dentes

cariados e dois foram extraidos sob anestesia local,
e uma bidpsia excisional da lesdo também foi
realizada.
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5. DISCUSSAO

As caracteristicas clinicas orais presentes na SPW atraem muita atengao na medicina
dentaria. A hipotonia pode explicar a assimetria nas expressoes faciais e a baixa funcdo
no cerramento dos dentes, afetando a capacidade de articular palavras, a velocidade da
fala, a qualidade da voz pela redugdo das habilidades motoras orais e contribui para o
desenvolvimento deficiente dos sons da fala. Este fato altera o mecanismo oral normal,

limitando a sucg¢do, a mastigagdo e a degluticao.

Uma variedade de complicagdes orais foi encontrada nos oito estudos incluidos nesta
revisdo integrativa com pacientes com SPW, como caries (Gardens et al., 2014; Song et
al., 2015; Tayal et al., 2016; Roman-Torres et al., 2017; Singh et al., 2018; Munné-
Miralvés et al., 2020; Hiremath et al., 2021) esmalte hipoplasico (Gardens et al., 2014;
Roman-Torres et al., 2017; Singh et al., 2018; Munné-Miralvés et al., 2020), saliva
viscosa (Tayal et al., 2016; Roman-Torres et al., 2017; Singh et al., 2018; Olczak-
Kowalczyk et al., 2019), doenga periodontal (Gardens et al., 2014), desgaste dentario
(Roman-Torres et al., 2017; Olczak-Kowalczyk et al., 2019), erosao dentaria (Munné-
Miralvés et al., 2020), carie desenfreada (Song et al., 2015; Roman-Torres et al., 2017),
ma oclusdo dentaria (Gardens et al., 2014; Song et al., 2015), aumento da acumulagado de
biofilme (Roman-Torres et al., 2017; Olczak-Kowalczyk et al., 2019), gengivite (Roman-
Torres et al., 2017; Singh et al., 2018; Olczak-Kowalczyk et al., 2019; Munné-Miralvés
et al., 2020), queilite angular (Gardens et al., 2014; Munné-Miralvés et al., 2020), boca
seca (Gardens et al., 2014; Hiremath et al., 2021), desmineralizagdo (Roman-Torres et
al., 2017), abscesso dentoalveolar (Song et al., 2015; Roman-Torres et al., 2017), lingua
hipoténica (Roman-Torres et al., 2017), respiracdo bucal (Roman-Torres et al., 2017,
Olczak-Kowalczyk et al., 2019) e atraso na erupg¢ao dentéria (Gardens et al., 2014; Singh
et al., 2018).

Verificou-se que a alteragdo oral mais comum descrita € a presenga de caries seguindo-
se a presenga de esmalte hipoplasico, gengivite e saliva viscosa. Pacientes com SPW

apresentam baixa produgdo salivar e consequentemente, aumento do risco de caries.

A hipossalivagdo ¢ uma das manifestagdes mais comuns e foi documentada por Gardens
et al. (2014) e Song et al. (2015). Ambos os estudos relataram um fluxo salivar
significativamente reduzido, frequentemente acompanhado por saliva espessa e viscosa,

0 que compromete a capacidade de tamponamento do meio oral. Essa alteragao ndo
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apenas favorece a acumulacdo de biofilme e o surgimento de cdries, mas também
compromete a autolimpeza dos tecidos orais. Olczak-Kowalczyk et al. (2019)
confirmaram esses resultados ao observar niveis baixos de saliva ndo estimulada e pH
salivar acido, o que torna o ambiente oral ainda mais propenso ao desenvolvimento de

doencas.

Estudos como o de Roman-Torres et al. (2017) destacaram uma alta prevaléncia de
gengivite e acumulacao de biofilme dentario. Ja Tayal et al. (2016) e Singh et al. (2018)
relataram indices elevados de céarie, tanto em denticdo decidua quanto permanente,
atribuindo esses resultados a hipossalivagdo, a ma higiene oral e aos padrdes alimentares

hipercal6ricos, comuns nesses pacientes.

Corroborando este facto, o estudo de Olczak-Kowalczyk et al. (2019) observou que a
gengivite ¢ o desgaste dentario em criangas e adolescentes com SPW apresentaram
etiologia decorrente de alteracdes na saliva. Uma menor secre¢do salivar, maior
viscosidade, e respiragao bucal sdo componentes que predispdem os pacientes aos riscos

de placa induzir gengivite e desgaste dentario.

De forma recorrente, os estudos apontam que as limitagdes motoras e cognitivas dos
individuos com SPW dificultam praticas regulares e eficazes de higiene oral. Munné-
Miralvés et al. (2020) observaram dificuldades importantes na escovagem e uso do fio
dentario, muitas vezes dependentes da supervisdo dos cuidadores. Essa necessidade ¢
também destacada por Hiremath et al. (2021), que reforcam a importancia da educagao
dos cuidadores quanto a manutencao da satude oral e a adogao de estratégias preventivas
diarias. H4, ainda, a menc¢do a comportamentos parafuncionais, como bruxismo, que

agravam o risco de desgaste dentério e traumas oclusais.

Também no estudo de Hiremath et al. (2021), além da presenga de caries e boca seca, foi
também detetado um granuloma piogénico gengival, uma lesdo associada a SPW. O
granuloma piogénico ¢ uma das lesdes mais frequentemente observadas na gengiva,
embora também possa surgir nos labios, lingua e mucosa bucal. Estas lesdes
caracterizam-se por serem geralmente moles, indolores e apresentarem coloragao que
varia entre o vermelho intenso e o roxo-avermelhado. No caso em analise, fatores como
a ma higiene oral, a presenca de biofilme dentdrio e de célculo foram considerados

potenciais elementos etioldgicos para o desenvolvimento do granuloma piogénico.

18



Manifestagdes orais associadas a sindrome de Prader-Willi: Revisdo integrativa

No estudo de Song et al. (2015), ¢ descrito o caso de um paciente que procurou
atendimento profissional devido a uma lesdo traumatica, associada a presenca de uma
carie rampante. Em individuos com SPW, lesdes traumaticas recorrentes sao
frequentemente atribuidas a hipotonia muscular caracteristica da patologia, que
compromete o controlo motor e a estabilidade postural, aumentando o risco de quedas e

traumatismos orais.

Do ponto de vista do desenvolvimento orofacial, Song et al. (2015) e Tayal et al. (2016)
identificaram alteragdes significativas no padrdo de crescimento craniofacial, como
micrognatia, mordida aberta anterior e atraso na erup¢ao dentaria, condi¢cdes que muitas
vezes requerem intervencao ortodontica precoce. Essas anomalias estruturais, somadas a
hipotonia facial e a respiracdo bucal comum nesses pacientes, podem contribuir para a
desorganizagdo funcional da cavidade oral, dificultando ainda mais a manutencdo da

saude oral.

Também no caso relatado por Song et al. (2015), face a limitada cooperacao do paciente,
recorreu-se a sedacdo e anestesia geral. Durante o primeiro tratamento, mesmo com uma
dosagem elevada, a profundidade da sedagdo ansiolitica foi muito baixa. E possivel que
fatores como a dor e o ambiente clinico desconhecido tenham contribuido para essa
resposta limitada. No segundo tratamento, optou-se por uma sedagdo consciente,
utilizando uma dose inferior a administrada previamente, evidenciando uma resposta

mais eficaz em contexto nao emergente (Song et al., 2015).

Também Roman-Torres et al. (2017) relatou uma intervencao planeada num paciente de
3 anos de idade através de um plano terapéutico com controlo de infe¢do intraoral numa
Unica sessdo sob anestesia geral e acompanhamento pds-operatorio adequado com o
ambulatério de odontopediatria. Esta intervengdo evitou extragdes desnecessarias,

preservando elementos dentérios essenciais para manter uma qualidade de vida adequada.

Embora cada estudo apresente particularidades metodologicas — como tamanho amostral,
faixa etaria analisada ou foco clinico — hd consenso sobre a necessidade de um
acompanhamento dentario sistematico e multiprofissional. Gardens et al. (2014) e
Hiremath et al. (2021) propuseram a integragdo de protocolos personalizados de
prevencgao, incluindo escovagem supervisionada, aplicagdo topica de fluor e selantes de
fissura, além da inclusdo de profissionais da medicina dentéria nas equipas de cuidados

interdisciplinares. O papel da equipa de saude oral ¢ visto nao apenas como clinico, mas
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também educativo, principalmente no que diz respeito a capacitagdo dos cuidadores e a

promocao da autonomia dos pacientes, dentro das suas limitagdes funcionais e cognitivas.

Deste modo, o diagndstico precoce, aliado a um exame orofacial completo, ¢ essencial
para otimizar o planeamento terapéutico, garantir a gestao clinica adequada e minimizar
o risco de progressao das manifestagdes orais em desenvolvimento. Uma vez confirmado
o diagnoéstico da sindrome, as consultas dentarias devem ser iniciadas num trabalho
colaborativo com os pais e/ou cuidadores para informar sobre os possiveis problemas
dentarios e instrugdes de como evitd-los. A introdugdo precoce de praticas saudaveis de
nutricdo, higiene oral e o uso de suplementos de fluor, quando apropriado, ajudariam a

evitar consequéncias dentarias deletérias (Tayal et al., 2016).

Os pacientes com SPW precisam de avaliacdo cuidadosa devido a varios fatores de risco
para anestesia geral. Primeiro, a hipotonia infantil aumenta a possibilidade de restauragdo
tardia da respiragdo espontanea e complicagdes pulmonares. Assim, os relaxantes
musculares devem ser escolhidos e usados com cuidado. Além disso, a obesidade,
micrognatia, abobada palatina alta e escoliose podem dificultar a manipulagao das vias
aéreas. Complicagdes como insuficiéncia respiratéria aguda e aspiragdo pulmonar podem
surgir, a menos que ja efetuada uma adequada intervengdo das vias aéreas. Além disso,
devido a hiperfagia, o jejum pré-operatério pode ndo ser possivel, especialmente em
pacientes com deficiéncias intelectuais e prévios acessos de raiva. A nivel metabdlico,
existem dificuldades na manutencdo da glicose no sangue, o que pode exacerbar os

problemas associados ao jejum prolongado necessario para estas intervencoes.

Adicionalmente, muitas criangas com disturbios do neurodesenvolvimento apresentam
também alteragdes na termorregulacdo. Nestes casos, € comum coexistirem
comorbilidades, como distirbios cardiacos ou défice de atencdo e hiperatividade
(TDAH), sendo frequente o uso concomitante de medicagdo para estas condi¢des. Por
esse motivo, a articulagdo proxima com médicos especialistas e anestesiologistas revela-
se fundamental para garantir um planeamento seguro e eficaz no tratamento das condi¢des
orais destes pacientes (Song et al., 2015; Roman-Torres et al., 2017; Hiremath et al.,

2021).

A andlise comparativa dos estudos evidencia que a SPW estd associada a multiplas
manifestagdes orais, que exigem uma abordagem dentdria diferenciada e integrada ao

contexto clinico e psicossocial do paciente. O acompanhamento dentdrio deve ser
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continuo e preventivo, com foco na educacdo dos cuidadores, acesso a estratégias de
remineralizacao e prevengao da carie, bem como no diagnostico precoce de alteracdes
estruturais ou funcionais da cavidade oral. Por fim, destaca-se a relevancia de programas
de satude oral inclusivos e adaptados, que contribuam para a redugdo das desigualdades

em saude e promovam qualidade de vida aos individuos com SPW.

Os estudos de caso aqui discutidos ddo conta de manifestagdes orais distintas (como as
erosoes dentdrias, mas também a presenca de bactérias) que sdo respostas, de algum

modo, a propria condi¢@o das criangas com SPW.

A equipa de profissionais deve ser multidisciplinar e deve incluir endocrinologistas,
especialistas comportamentais, nutricionistas, fisioterapeutas, terapeutas ocupacionais,
profissionais da area da saude mental, geneticistas e outros, consoante o necessario.
Devem chegar a um consenso quanto ao tipo de tratamento adequado, que efetivamente
melhore a qualidade de vida do paciente. A integracdo do profissional de satide oral em
equipas médicas multidisciplinares, que acompanham individuos com SPW, ¢, assim,
também fundamental. Para além das varias manifestagdes que esta patologia apresenta a
nivel oral, existem também diversos tipos de interagdes entre farmacos utilizados na
terapéutica de controlo da SPW com o plano terapéutico associada a cavidade oral. Torna-
se entdo fundamental que o médico-dentista conhega a patologia e as alteragdes
comportamentais que lhe estdo associadas, uma vez que estas poderdo ser um verdadeiro

entrave a realizacdo de um tratamento dentario adequado.

No entanto deve-se apontar uma das grandes limitagdes desta revisdo integrativa que € a
falta de estudos sobre as alteracdes orais da SPW, principalmente nos ultimos 5 anos.
Desta forma, seria importante o desenvolvimento de estudos com amostras maiores,
sempre que possivel, pois sendo uma desordem genética rara ¢ importante que o0s
médicos-dentistas tenham o conhecimento dos tratamentos que podem ser realizados na

cavidade oral e quais os mais comuns.
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6. CONCLUSAO

Através desta revisao integrativa verificou-se que as alteracdes orais mais comuns em
pacientes com SPW sdo a presenca de caries, presenca de esmalte hipoplésico, gengivite

e saliva viscosa.

Constatou-se ainda que a maioria dos estudos realizados no dmbito da satide oral de
pacientes com SPW sdo relatos de caso, pelo que futuramente seria pertinente a realizagao
de estudos caso-controlo para averiguar se estas alteragdes orais sdo realmente mais

predominantes nestes pacientes.

Verifica-se também a falta de estudos neste ambito nos ultimos anos, mas, sendo uma
condicdo genética que tem influéncia tanto na saide oral como na satde geral seria

pertinente a existéncia de publicagdes com uma maior periodicidade.

E fundamental que o médico-dentista conhega a patologia da SPW e as alteracdes
comportamentais que lhe estdo associadas, uma vez que estas poderdo ser um verdadeiro
entrave a realizacdo de um tratamento dentario adequado. Além disso, o proprio médico-

dentista devera integrar a equipa multidisciplinar que acompanha estes pacientes.
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