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Personnalités attachantes et de réels 

potentiels qui ne demandent qu ’à 

s ’épanouir



del 15q11-q13 UPDUPD ID

Fréquence : 1/10 000-1/15 000



Caractéristiques principales

Faiblesse musculaire sévère

- < mouvements fœtaux anténatal

- difficultés sucion/déglutition nné

- hypotonie

- difficulté à prendre du poids



Caractéristiques principales

- Faiblesse musculaire sévère

- Appétit insatiable, entre 2 et 4 ans

- Petite taille (femmes 150cm/ hommes 162 cm)

- Hypogonadisme (petits organes génitaux, 

retard pubertaire, infertilité)

- retard psychomoteur et intellectuel (motricité, 

langage), troubles du comportement



Caractéristiques principales

- Faiblesse musculaire sévère

- Appétit insatiable, entre 2 et 4 ans

- Petite taille (femmes 150cm/ hommes 162 cm)

- Hypogonadisme (petits organes génitaux, retard pubertaire, infertilité)

- retard psychomoteur et intellectuel (motricité, langage), troubles du 

comportement

- caries dentaires

- peau sensible qui cicatrise mal

- seuil élevé de résistance à la douleur

- scoliose

- strabisme et myopie



Traitements

- Kiné, logopédie (vers 3 ans)

- Guidance psychologique

- Restriction calorique (800-1500 Kcal)

- Exercices journaliers - Exercices journaliers 

- Hormone de croissance

- Hormones sexuelles





Tous les PWS ont une dysfonction 

de l ’hypothalamus

Hyperphagie, instabilité température, trouble sommeil, 

hypogonadisme, petite taille...



Hypothalamus - Hypophyse

Appétit/Satiété

comportement température

hypophyse

GH ACTH LH/FSH TSH PRL

Os Surrénales Ovaires Thyroïde Poitrine

Métab. Testicules Lait

IGF-1 Cortisol Testo/oest T4/T3



• Régulation de l’appétit

• Axe thryoidien 

Dysfonctions endocriniennes

• Axe surrénalien 

• Axe hypothalamo-hypophyso-gonadique

• Axe hormone de croissance



Régulation de l’appétit



Régulation de l’appétit

Balance énergétique Alimentation excessive

Dépense énergétique réduite



Régulation de l’appétit

Balance énergétique Alimentation excessive

Dépense énergétique réduite

Médecin/diététicien

repas à heure fixerepas à heure fixe

portions déterminées

éviter les sucreries

éduquer l ’entourage par nécessité



Régulation de l’appétit

Balance énergétique Alimentation excessive

Dépense énergétique réduite

Moins de muscle 

Plus de tissus adipeux

-30%

Plus de tissus adipeux

- régime

- exercice (10-30 ’/jour)

- hormone de croissance











Axe thyroïdien

TSH normal ou perturbé

T4/T3 normal ou perturbé

⇒⇒⇒⇒ Dysfunction du contrôle hypothalamique

mais traitement rarement nécessaire



Axe surrénalien

•ACTH normal, Cortisol basal normal 

• Réponse normale à l’ ACTH• Réponse normale à l’ ACTH

• DHEAS normal ou ↑↑↑↑

• Prémature adrénarche ±±±± pubarche

Enfants pouvant développer une pilosité 

pubienne précoce



Axe hypothalamo-hypophyso-

gonadique et development sexuel

• Organes génitaux externes peu développés 

⇒⇒⇒⇒ hypogonadisme hypogonadotrope prénatal⇒⇒⇒⇒ hypogonadisme hypogonadotrope prénatal

-->Descente chirurgicale des testicules 



Axe hypothalamo-hypophyso-

gonadique et development sexuel

• Organes génitaux externes peu développés

• Puberté tardive ou incomplète                         • Puberté tardive ou incomplète                         

-->Traitement par hormones sexuelles 

�Testostérone ou H.féminimes

�Important aussi pour la densité osseuse                                                                                      

• Infertilité



Axe hormone de croissance (GH)

• Taille de naissance normale, poids de naissance↓↓↓↓• Taille de naissance normale, poids de naissance↓↓↓↓

• Vitesse de croissance  ↓↓↓↓ 12-36 mois (50% < P3)

• pic de croissance pubertaire manquant ou réduit

⇒⇒⇒⇒ Petite taille adulte (moyenne - 2 DS)



Axe hormone de croissance (GH)

• Etude de la secrétion en GH : test au Glucagon        • Etude de la secrétion en GH : test au Glucagon        

pic de  GH sub-normal

•IGF-I et IGF-II bas

•IGFBP-3 bas





Hormone de croissance (GH)

-Augmente la vitesse de croissance

-Augmente la Taille Finale

-Diminue la masse grasse-Diminue la masse grasse

-Augmente la masse musculaire

-Améliore la densité osseuse

Ne normalise pas la composition corporelle 

Ne normalise pas la force et agilité motrice



Hormone de croissance (GH)

Ne normalise pas la composition corporelle 

Ne normalise pas la force et agilité motrice

�Anomalies non liées à la GH ?

�Initiation trop tardive après une période 

critique du développement du tissus 

adipeux et musculaire ?



Hormone de croissance (GH)

Effets secondaires :

-Hypertrophie végétations/amygdales

-Aggravation de la scoliose-Aggravation de la scoliose

Contre-indication :

Obésité morbide

Apnées obstructive

Vigilances si infections respiratoires



Complications chez le PWS

Scoliose

Apnées obstructives ou centrales

Obésité majeureObésité majeure

Diabète de type 2 

HTA 

Mort subite



Complications chez le PWS

Apnées obstructives ou centrales

-Salive plus épaisse

-Obésité-Obésité

-Cyphoscoliose

-Végétations

-Voies aériennes étroites

-Hypotonie des muscles respiratoires



Décès : 64 cas, revue de la 

littérature (2008)

42 M/22F, 28 sous GH

61% de pathologies respiratoires+++

Pas de différence de sexe, d ’obésité, Pas de différence de sexe, d ’obésité, 

d ’apnée du sommeil, de GH ou pas.

Sous GH : 75 % des décès arrivent durant 

les 9 premiers mois de GH raison pour 

laquelle

Am J Med genet 2008, Tauber M



Planning avant la GH

Evaluation des végétations : avis ORL

Evaluation du sommeil : polysomnographie

Evaluation masse grasse et musculaire (DXA)Evaluation masse grasse et musculaire (DXA)

Evaluation de la colonne vertébrale (Rx)

Evaluation hormonale de départ



Monitoring sous GH

Evaluation des végétations : avis ORL

Evaluation masse grasse et musculaire (DXA)

Evaluation de la colonne vertébrale (Rx)Evaluation de la colonne vertébrale (Rx)

Evaluation hormonale régulière (IGF-1) sous 

adaptation progressive de la dose de GH les 

premiers mois







Prise en charge multi-disciplinaire

Centre de génétique 

Endocrinologie pour enfants et adolescents

Diététicienne

Ortopédagogue et kinésithérapeuteOrtopédagogue et kinésithérapeute

Pédo-psychiatre

ORL

Orthopédiste

…
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