Publicado en Internet:
26-mayo-2025

Iciar Echevarria Matia:
itziareche@gmail.com

INTRODUCCION

Caso clinico. Miscelanea

Sindrome de Noonan
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CONCLUSIONES

El sindrome de Noonan (SN) es una enfermedad monogéni-
ca de herencia autosémica dominante y expresividad varia-
ble. Se presenta en el periodo neonatal con dificultades para
la alimentacion y retraso del crecimiento. Los rasgos faciales
caracteristicos son: frente altay ancha, hipertelorismo, ptosis
palpebral y fisuras palpebrales inclinadas hacia abajo, orejas
de implantacién baja, gruesas y en rotacion posterior, surco
nasolabial profundo, micrognatia, cabello rizado y cuello cor-
to con Pterigion colli en algunos casos. El defecto cardiaco
congénito mas comun es la estenosis de la valvula pulmonar
(50-60%). La miocardiopatia hipertrofica de inicio prenatal se
presenta en el 20%. Es considerada una enfermedad rara con
incidencia entre 1/1000 a 1/2500 recién nacidos.

RESUMEN DEL CASO

Vardn de 4 afios. Prematuridad: 32 semanas gestacionales.
Peso elevado para la edad gestacional. Fenotipo peculiar:
hipertelorismo con base nasal ancha, baja implantacion de
las orejas y repliegue cutdneo cervical. Criptorquidia bilate-
ral, ambos testiculos en canal inguinal. Estudio genético:
mutacion en heterocigosis en gen SOS1, descrita en SN tipo
IV. Manifestaciones cutaneas tipicas del sindrome cardiofa-
ciocutdneo (queratosis pilar, pelo escaso y/o rizado, cejas
escasas). Baja frecuencia de talla baja y discapacidad inte-
lectual. En 2023: orquidopexia derecha. En 2024: hernia in-
guinal izquierda, pendiente de herniorrafia inguinal izquier-
da. Estenosis supravalvular leve resuelta. Dilatacion del
tronco pulmonar. Crecimiento sin estancamiento, pero por
debajo de los percentiles para su edad a los 4 afos. Neuro-
desarrollo normal.

La facies peculiar, asociada a dificultades de la alimentacion
y fallo de medro, debe hacer sospechar el sindrome de Noo-
nanen el primer afio de vida. El retraso del crecimiento afec-
ta al 50% de los pacientes, y rara vez se asocia con una defi-
ciencia de la hormona del crecimiento, por lo que el
tratamiento con hormona del crecimiento sigue siendo con-
trovertido. Las principales manifestaciones ortopédicas in-
cluyen deformidad esternal, pie zamboy escoliosis progresi-
va (inicio en la adolescencia). El diagnéstico se basa en las
manifestaciones clinicas, pero puede resultar dificil debido
a la alta variabilidad de la presentacion. Las pruebas genéti-
cas son fundamentales para el diagndstico y consejo genéti-
co. El diagnéstico diferencial es amplio e incluye el sindrome
cardio-facio-cutaneo, el sindrome de Costello, y otras raso-
patias, entre otros. Es importante un abordaje temprano de
las discapacidades psicomotoras. El pronéstico es variable. El
tratamiento requiere un enfoque multidisciplinar. Se debe
ofrecer consejo genético a las familias afectadas.
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