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RESUMEN

Se presenta el caso de una nifia de 6 afios con diagndstico de sindrome de Noonan, enfermedad
genética que se caracteriza por variaciones fenotipicas similares al de Turner. Suele aparecer con
caracter autosdémico dominante. En ocasiones, muestra una expresién variable, con
manifestaciones oftalmoldgicas como: hipertelorismo, ptosis palpebral bilateral, hendidura
palpebral antimongoloide, puente nasal ancho, esotropia de pequefio angulo y ambliopia. La

paciente se atendidé en el Hospital Pediatrico Provincial de Holguin.
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ABSTRACT

Introducing the case of a 6 years old girl diagnosed with Noonan “s syndrome. An approach to her
physical characteristics, resembling Turner’s syndrome. Noonan’s syndrome is a genetic
disorder. It is usually acquired by dominant autosomal genetic traits.

In some cases variable expressions appear. In this particular case, ophthalmological
characteristics such as: hyperthelorism, bilateral palpebral ptosis, thick eyelids, wide nasal bridge,
small angle esotropia, and amblyopia were found. This girl was assisted at the Holguin “s Pediatric

Hospital, in Cuba.

Key words: Noonan ‘s syndrome, genetic, ophthalmological characteristics.

INTRODUCCION

En 1883, Kobilinsky reporté el primer caso de un vardon de 20 afos con Pteriguium Colli
(membrana en la nuca), incompleta formacién de las orejas e implantacion baja del pelo, pero no
menciond haber encontrado otro hallazgo fisico.! La primera descripcion completa del sindrome de

Noonan, al parecer, tuvo lugar en Weissenber, en 1928.

En 1963, Noonan y Ehmke describieron el primer fenotipo clinico del Sindrome de Noonan en
pacientes con: baja estatura, retraso mental moderado e hipertelorismo. Todos estos sintomas,

entre otras manifestaciones, se asocian a la estenosis valvular pulmonar.?

El Sindrome de Noonan aparece de forma muy esporadica. Afecta 1 de cada 1 000-2 500
nacimientos, mientras que, en nuestra provincia de Holguin, solo han sido reportados 2 casos, en

Banes.3

Aparece en nifios de uno u otro sexo. Sus caracteristicas fenotipicas son semejantes al Sindrome
de Turner, por lo que ha recibido varias denominaciones: fenotipo Turner con cromosomas

normales (XX-hembra o XY-varones), sindrome de Ullrich, y sindrome de Pseudoturner.
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Aunque se desconoce su etiologia, se presenta con frecuencia, con penetrancia de rasgos
autosdmicos dominantes. El gen responsable de este desorden (PTPN 11) esta localizado en el
cromosoma vy, recientemente, ha sido mapeado con 12g24. Sin embargo, se ha presentado de
forma esporadica en algunas familias, por lo que pudiera considerarse genéticamente
heterogéneo.*

Entre las anomalias mas frecuentes figuran:

Baja estatura (por debajo del 50 percentil), retraso mental moderado (25 percentil), implantacion
baja de las orejas y en tridente del cabello, protusion del labio superior, moderada retrognatia,
pterigiumcolli, pectusexcavatum o carinatum, cubitus valgo, anormalidades de la columna
vertebral, criptorquidia, estenosis valvular pulmonar asociada a: displasia, hipertrofia ventricular
izquierda, alteraciones en la coagulacién (factor XI C, XII C, VIII C) trombocitopenia en algunos
casos, y pene pequefio en el caso de los varones.

En ocasiones podemos encontrar: paladar ojival, asimetria de la cabeza o macro-craneo, edemas

en el dorso de las manos y los pies, displasia de los vasos linfaticos, quilotéorax, hiperelastisidad

de la piel e hipertermia maligna.

PRESENTACION DEL CASO

Sexo: femenino.

Edad actual: 6 afios.

Edad al diagndstico por Genética: 3 anos.

Antecedentes prenatales: polihidramnios a las 28 semanas, anemia del tercer trimestre.

Antecedentes natales: dilatacion ventricular izquierda, estenosis valvular pulmonar, hipoglicemia,

hipocalcemia.
Antecedentes patoldgicos familiares: no se recogen datos.
Examenes realizados

Talla-edad: entre el 3 y el 10 percentil. Las caracteristicas fenotipicas se observan en la fig. 1.
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Estudio genético: formula cromosdmica normal 46XX.

Ecocardiograma: por media de la auricula derecha elevada. Presién sistélica del ventriculo derecho

>50 mmHg. Gradiente transvalvula pulmonar 50-80 mmHg (operada de estenosis valvular

pulmonar).

Radiografia de columna vertebral: escoliosis dorso-lumbar.

Estudio psicolégico: retraso mental ligero.

Examen oftalmolégico:

AV (sc) OD 0.3

OI 0.2

Cicloplejia +6.50 esf (0.5)

+4.50+2.00x900 (0.4)

Anejos: hipertelorismo, puente nasal ancho, ptosis palpebral bilateral, hendidura palpebral anti-

mongoloide (fig. 2).

Fondo de ojo: hipermetropico ambos ojos.

Motilidad ocular: esotropia alterna de pequefio angulo.

La paciente recibié atencién en el Hospital Pediatrico Provincial de Holguin, Cuba.
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Fig. 1. Se observa baja estatura, pterigium colli, implantacién baja de las orejas, ptosis palpebral

bilateral ligera, correccién con cristales de la hipermetropia

Fig. 2. Notese implantacion baja de las orejas, ptosis palpebral bilateral ligera, hipertelorismo,

hendidura palpebral anti- mongoloide

DISCUSION

El sindrome de Noonan es una dolencia de aparicién esporadica, es una enfermedad monogénica

de herencia autosdmica dominante y expresividad muy variable.

La alta incidencia de malformaciones congénitas del aparato cardiovascular y otros sistemas,

asociada a complicaciones graves, dificulta la supervivencia de estos enfermos.> ©
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Se diagnosticaron en esta paciente otras alteraciones fisicas, como: baja talla, implantacion baja
de las orejas y el cabello, pterigiumcolli, paladar ojival, retraso mental ligero, pectusexcavatum,
escoliosis dorso-lumbar. Se recogid el antecedente de haber sido operada de estenosis valvular

pulmonar.

Nuestra paciente fue remitida a consulta de Genética, previa valoracién y diagnédstico del
especialista, debido a las multiples malformaciones de interés oftalmoldogico, donde fueron
encontrados: hipertelorismo, ptosis palpebral bilateral, hendidura palpebral antimongoloide,
puente nasal ancho, esotropia de pequeno angulo y ambliopia moderada asociada a hipermetropia

alta.

Todo paciente diagnosticado con sindrome de Noonan debe recibir una valoracidn conjunta e
integral por las consultas especializadas de: Genética, Cardiologia, Ortopedia y, en particular, de

Oftalmologia.

Se recomienda el asesoramiento genético si existen antecedentes familiares de este sindrome. No
hay un tratamiento Unico para el sindrome. El prondstico depende de la extension y gravedad de

los sintomas existentes. La morbilidad y mortalidad depende de la presencia de cardiopatia.
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