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INTRODUCCION

El sindrome de Noonan (SN) es un trastorno genético
autosdmico dominante, con un espectro clinico
heterogéneo, cuyas principales manifestaciones son
las dismorfias faciales junto a la talla baja y
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CARACTERISTICAS FISICAS DEL NINO CON EL SINDROME

Cabellos Baja estatura
rizados

Cabeza con
forma de
triangulo

invertido Frente amplia

Barbilla
pequefia

Exceso
de piel Antebrazo separado

en el cuello del cuerpo

Deformidad en el
hueso esternén

Pezones muy separados

El objetivo del estudio fue conocer las
caracteristicas de nuestra poblacion con dicha
enfermedad.



METODOS

O BJ ETIVO » Analizar las caracteristicas clinicas y genéticas de los
pacientes diagnosticados genéticamente de SN
* Descriptivo, * Pacientes diagnosticados de Sindrome de Noonan
ESTU D I O * Observacional * Entre enero 2010- diciembre 2021
* Retrospectivo * Enun hospital de tercer nivel.

* Demograficos
DATOS * Clinicos

* @Genéticos
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RESULTADOS
_____EPIDEMIOLOGIA

|

EPIDEMIOLOGIA

Obtuvimos una muestra de 12 pacientes (58 % varones,
n=7).

La edad media al diagnéstico fue de 7,4 +/- 4,9 aiios.

El motivo de consulta predominante fue la talla baja
(83%, n=10), recibiendo el 33 % (n=4) tratamiento con
hormona de crecimiento.

Las desviaciones estandar media de talla al diagndstico
fueron de -2,37 +/-0,54.
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Sexo

m Varones
®m Mujeres

Motivo consulta

m Talla baja
® Fenotipo

m Cardiopatia



RESULTADOS

MANIFESTACIONES CLINICAS

»100% se objetivo el fenotipo caracteristico:

Large head compared to face

Tall forehead with narrow temples

= Hipertelorismo (100%)

Wide-spaced eyes (hypertelonsm)

" Orejas de implantacién baja (83%, n=10) Downward slant of palpebral fissures
Epicanthal foids —
= Pterigium colli (33%, n=4) Short, broad nose with 1
depressed root and full tip

Deeply grooved phitrum

Full lips with high, wide peaks to
the vermilion border of upper lip

Small chin and short neck
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RESULTADOS

ALTERACIONES ESQUELETICAS

ALTERACIONES CARDIACAS

Pectus excavatum: 83 % (n=10) = La cardiopatia se encuentra presente en el 66% (n=8) de los

= Cubito valgo: 75% (n=9) pacientes (50% diagnostico neonatal).

= Escoliosis: 50 % (n=6) = Las mas frecuentes: la estenosis pulmonar junto con la
Pectus sternal deformity

(prominent superior insuficiencia aodrtica leve.

sternum and depressed
~ inferior sternum)

y Cubitus valgus
deformity of upper
extremity (increased

carrymg angle at
& elbow joint)

Widely spaced
nipples
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RESULTADOS

ALTERACIONES NEUROLOGICAS

* Un 33% (n=4) manifestoé trastorno del aprendizaje
»dentro de los cuales el 75% asocié TDAH (n=3)

" Dos pacientes (17%) presentaron discapacidad

intelectual reconocida.
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OTRAS ALTERACIONES

"Un 17% (n=2) presentaban alteraciones de Ia
pigmentacion, con mdas de 7 manchas café con leche,
siendo finalmente uno de estos pacientes diagnosticados
de Noonan-NF1.

= Un 50% (n=6) presentaba patologia ocular (alteraciones
de la refraccion y ptosis palpebral).

= La criptorquidia estuvo presente en el 57% (n=4).



RESULTADOS

GENETICA

Factor de
crecimiento

» Respecto al estudio genético, los trastornos genéticos mas | .

Neurofibromina
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frecuentemente encontrados fueron las alteraciones en PTPN11 —=— KRAS
) cor|  RAS RAS GTP | NRAS
HRAS
(58% ,n=7). - sk
receptor

» El resto de pacientes presentaban alteraciones en SHOC2,

SOS1, RRAS, MAP3K1y

PTPN11

» Un paciente fue diagnosticado de Noonan-NF1 presentando | '

mutacién en NF1/LZTR1. P Y
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CONCLUSIONES

» El diagnostico del Sindrome de Noonan es fundamentalmente clinico.
» La heterogenicidad clinica, el posible solapamiento con otras entidades y los cambios
en el fenotipo a lo largo del tiempo, suponen un desafio para su diagnodstico, por lo que es

esencial la sospecha y la evaluacion sucesiva de los criterios clinicos.

» El manejo multidisciplinar permite el tratamiento precoz de sus diversas

manifestaciones y mejora el prondstico y la calidad de vida.
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