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vomitos, masticacion lenta y reflujo.




Audicién. Es frecuente la tendencia de
padecer otitis media de repeticion, lo que
puede repercutir a la larga en la audi-
cion. La hipoacusia o sordera neurosen-

sorial es poco frecuente (3%).

Vision. Tienden a tener los parpados algo
caidos (ptosis palpebral) que puede inter-
ferir en la vision. La mitad de las perso-

nas pueden presentar estrabismo o defec-

tos de refraccion (astigmatismo, miopia).

Anomalias genitales y renales. Es fre-
cuente (80%) la falta del descenso de los
testiculos a la bolsa escrotal
(criptorquidia). En un 10% de casos se
observan anomalias renales (ausencia de
un riidén, sistema colector doble, dilata-

cion pielocalicial).

Anomalias toracicas. Dos de cada tres
personas presentan la prominencia supe-
rior del esternén (pectus carinatum) o el
hundimiento inferior del mismo (pectus

excavatum).

Denticion. Su aparicién
puede retrasarse y se-
guir un patrén anémalo.
Es frecuente la maloclu-
sion dental. Puede haber
un desarrollo insuficien-
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te del esmalte dental.

,Como se establece el diagnostico y cual es

la causa genética del sindrome de Noonan?

Debe ser realizado por un especialista familiarizado
con este tipo de trastornos genéticos y basandose en

los criterios diagnostico establecidos.

En el momento actual se han identificado al menos
ocho genes asociados al sindrome. La probabilidad
de detectar una alteracién o mutaciéon en alguno de
ellos se estima un 60-70% lo que confirma el diag-
nostico. Sin embargo, en el 30-40% restante de los
casos no se logra detectar una mutacion, sin que ello
descarte necesariamente el diagnostico clinico del

sindrome de Noonan.

- et
,..'\4\5,*' Wogs haie .—M
KX

H/;\ "\2 Thickly hocdod eme @5 "-{.7 ol
o T JJ
=2 NOONAN
gg’ SYNDROME
{

. Cual es la probabilidad de que se repita en

una proxima gestacion?

Se transmite de forma autosomica dominante, lo
que quiere decir que existe una probabilidad de
dos (50%) de que una persona con sindrome de
Noonan lo transmita a cada uno de sus hijos. Si
ninguno de los padres tiene rasgos sugestivos, en-
tonces debe considerar que se trata de una muta-
cion nueva en el hijo. Si se ha diagnosticado una
mutacion, entonces se puede ofrecer diagnostico
prenatal en una préxima gestaciéon para mayor

tranquilidad de los padres.
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. Cuales son las recomendaciones de valora-

cion inicial y de seguimiento médico?

. Establecer el diagnostico clinico, solicitar es-

tudio genético

. Exploracion cardiolégica completa

. Valoracion por endocrinologia infantil y por
nutricion

. Valoracion por neurologia infantil

. Ecografia renal y estudio completo de coagu-
lacion

. Valoracion oftalmolégica

. Valoracion por otorrinolaringologia infantil

El seguimiento dependera de los hallazgos de las
exploraciones y del criterio de especialista corres-
pondiente. La atencion medica resultara mas eficien-
te si se coordina por un pediatra o por un genetista

clinico familiarizado con el sindrome de Noonan.
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