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Introduccién: El Sindrome de Noonan se caracterizada por alteraciones del crecimiento, retraso psi-
comotor y mental, dismorfia facial, alteraciones musculo-esqueléticas y alteraciones cardiacas hasta

en el 80 % de los pacientes, miocardiopatia hipertréfica 30%, estenosis valvular pulmonar 50 % y

Membrete bibliografico: defectos septales, estenosis de ramas pulmonares, tetralogia de Fallot o coartaciones adrticas.
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del ventriculo derecho secundaria a esteno-sis Caso clinico: lactante de 8 meses con hipertelorismo, ptosis palpebral, orejas con implantacién baja,
valvular - pulmonar en lactante mayor con cuello corto y escoliosis. Se presenta con cianosis y disnea asociada a hipotonia muscular. Peso: score
sindrome de Noonan: reporte de caso. Revista Z: -3, talla: score Z: -3, a la auscultacion cardiaca: soplo meso-sistélico grado 4/6 en segundo espacio
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de grado moderado (gradiente sistélico de 52 mmHg) y dilatacion del tronco arterial pulmonar.
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Evolucién: Se efectlia cateterismo cardiaco con evidencia estenosis valvular pulmonar grave, reaccion

infundibular, hipertrofia del ventriculo derecho, apertura valvular en domo y conducto arterioso per-
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truccién del Flujo de Salida Ventricular Derecho, Estenosis de la Vélvula Pulmonar.

Abstract

Introduction: Noonan syndrome is characterized by growth disorders, psychomotor and mental retardation, facial dysmorphia,
musculoskeletal disorders, and cardiac disorders in up to 80% of patients, hypertrophic cardiomyopathy in 30%, pulmonary valve

stenosis in 50%, septal defects, pulmonary branch stenosis, tetralogy of Fallot, and aortic coarctations.

Clinical case: 8-month-old infant with hypertelorism, palpebral ptosis, low-set ears, short neck, and scoliosis. It presents with cya-
nosis and dyspnea associated with muscle hypotonia. Weight: Z score: -3, height: Z score: -3, on cardiac auscultation: mid-systolic
murmur grade 4/6 in the second left intercostal space, parasternal line. The echocardiogram shows moderate valvular pulmonary

stenosis (52 mmHg systolic gradient) and dilatation of the pulmonary arterial trunk.
Evolution: Cardiac catheterization was performed with evidence of severe pulmonary valve stenosis, infundibular reaction, right
ventricular hypertrophy, dome valve opening, and “type E” filiform patent ductus arteriosus. These findings justified the develop-

ment of cardiac hypertrophy. Pulmonary balloon valvuloplasty was performed, which improved cardiac pressure.

Conclusions: The cardiac alterations present in an infant with Noonan syndrome were biventricular hypertrophy, pulmonary hy-

pertension, pulmonary valve stenosis, and patent ductus arteriosus.
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Sindrome de Noonan, Hipertrofia Ventricular Derecha, Obs-

Stenosis.

Introduccién

El sindrome de Noonan es un trastorno genético
multisistémico,que aparece e 1 de cada 2500 recién
nacidos vivos, causado por una mutacién del gen
PTPN11 [1, 2]. Es una enfermedad autosémica
dominante conocida pero bastante subdiagnosticada,
debido a que sus manifestaciones clinicas en algunos
pacientes muestran abundantes signos y sintomas y
otros solamente algunas caracteristicas discretas [3].

Se asocia principalmente con falla de medro y
cardiopatia congénita especialmente estenosis valvular
pulmonar [2]. Hay que considerar que puede presentar
cardiopatia secundaria, rasgos faciales dismorficos,
retraso psicomotor, alteraciones esqueléticas, entre
otras [1, 2].

El descubrimiento de las causas genéticas
moleculares del sindrome de Noonan y de los

trastornos relacionados con el sindrome de Noonan
nos ha permitido comprender mejor los mecanismos
que subyacen a los diferentes sintomas de estas
enfermedades y establecer correlaciones genotipo-
fenotipo (en los patrones de crecimiento, por ejemplo).
Ademés de las caracteristicas clinicas clasicas del
sindrome de Noonan, los nuevos aspectos importantes
incluyen disminucion de la fertilidad en los hombres,
fenotipo magro con mayor gasto de energia y posible
impacto en el metabolismo de los
carbohidratos/sensibilidad a la insulina, y deterioro de
la salud dsea. Se necesitan mas estudios clinicos para
investigar el impacto a largo plazo de estos hallazgos y

sus posibles interconexiones [4].

Caso clinico

Historia clinica
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Paciente lactante menor de 8 meses de edad, con los
siguientes antecedentes personales:

. Prenatales: Producto de la sexta gesta de
madre de de 36 afos, (madre afiosa) con antecedente
de 4 abortos espontaneos a repeticion, dltima gesta
(paciente) con reporte ecografico al cuarto mes de
higroma quistico, se realizé estudio de corddn
umbilical descartandose trisomia 21.

. Natales: Nace a las 39 semanas por cesarea
debido a sufrimiento fetal, datos antropométricos
dentro de pardmetros normales.

o Postnatales: Ingresa a neonatologia por
dificultad respiratoria que amerité ventilacion mecénica
invasiva por 15 dias. Se realizé gastrostomia por
ausencia de reflejo de succién y falta de ganancia
ponderal con retraso en el desarrollo psicomotor.

En este ingreso fue diagnosticado de hipertrofia
ventricular en un electrocardiograma de control (Figura

1.

Examen fisico

Examen fisico: Facial: hipertelorismo, ptosis palpebral,
orejas con implantacién baja, cuello corto. Regién
Dorsal se evidencia escoliosis. Se evidencia cianosis y
disnea asociada a hipotonia muscular. Peso: score Z: -

3, talla: score Z: -3. Auscultacién cardiaca: soplo meso-
sistélico grado 4/6 en segundo espacio intercostal
izquierdo, linea para-esternal, con irradiacion hacia
hemitérax derecho. Abdomen no visceromegalias,
botén de gastrostomia. Regién genital: testiculos no

palpables en escroto.

Examenes complementarios

Biometria hematica con reporte normal. Bioquimica:
funcion renal conservada, Creatinfosfokinasa total
31.60 U/L, Troponina T ultrasensible 12.57 pg/ml, 1-4
alfa glucosidasa mayor a 4.46 umol/L/h. Hormonal:
IGF1, factor de crecimiento insulinoide menor a 15
ng/ml, hormona luteinizante menor a 0.1mU/ml,
testosterona menor a 2.5 ng/dl, hidrocortisona 17.52
ug/dl, TSH 1.71 mUI/L, T3 libre 3.37 nmol/L, T4 libre
1.27 nmol/L.

Ecocardiograma con estenosis pulmonar valvular
moderado y dilatacion del tronco de la arteria
pulmonar (Figura 2). En el ecocardiograma de 2
dimenciones se demostré hipertrofia concéntrica
biventricular con un defecto del tabique interatrial

ostium secundum (Figura 3).

Figura 1. Electrocardiograma: Ritmo sinusal, frecuencia cardiaca 121 latidos x minuto, eje eléctrico en extremo derecho, onda T

positiva en precordiales derecha y onda S profunda en precordiales izquierdas.
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Figura 2. A bidimensional. B. Doppler color: estenosis Figura 3. Ecocardiografia 2D: Hipertrofia concéntrica

pulmonar valvular de grado moderado (gradiente sistélico de

biventricular (predominio izquierdo). Defecto del tabique
52 mmHg) y dilatacién del tronco arterial pulmonar.

interatrial ostium secundum: 4.5 mm de didmetro.

Figura 4. Angiografia: conducto arterioso persistente
filiforme “tipo E".
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Figura 5. Angiorafia lateral Pre valvuloplastia: A. observe
reaccion infundibular. B. hipertrofia del ventriculo derecho y
apertura valvular en domo.

/A Uigiangiat a5 ml

Figura 6. Angiografia lateral izquierda: Valvuloplastia
pulmonar con balén, observe la cintura en la silueta del balén

al abrir la valvula estendtica.

Biopsia de musculo esquelético

Fibras musculares estriadas con ligero edema
intersticial, sin alteraciones citoplasmaticas que
sugieran depdsito de sustancias. Ausente infiltrado

inflamatorio.

Evolucién

El paciente fue sometido a cateterismo cardiaco en
donde se evidencié conducto arterioso persistente
filiforme “tipo E” (Figura 4), reaccién infundibular,
hipertrofia del ventriculo derecho y apertura valvular en
domo (Figura 5). Se realizd una valvuloplastia pulmo-
nar con balén (Figura 6) , lo que mejord las presiones
cardiacas. Porterior a esta intervencién fue dado de alta
en condiciones estables y su seguimiento se realiza por

consulta externa.

Discusién

El sindrome de Noonan es un trastorno genético que
causa multiples anomalias congénitas. La mayoria de
los individuos afectados tienen rasgos faciales
caracteristicos, mismos que evolucionan con la edad.
La recurrencia familiar es compatible con un modo de
herencia autosémico dominante, pero la mayoria de los
casos se deben a mutaciones de novo [4]. En el
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presente caso, un paciente lactante de 8 meses
presenté al examen fisico hipertelorismo, ptosis
palpebral, orejas con implantacién baja, cuello corto y
escoliosis. Ademds, se evidencié cianosis y disnea
asociada a hipotonia muscular. Peso: score Z: -3, talla:
score Z: -3, a la auscultacién cardiaca: soplo meso-
sistélico grado 4/6 en segundo espacio intercostal
izquierdo, linea para-esternal, con irradiacion hacia
hemitérax derecho. En el ecocardiograma se observa
estenosis pulmonar valvular de grado moderado
(gradiente sistélico de 52 mmHg) y dilatacion del
tronco arterial pulmonar. Hay que considerar que las
alteraciones cardiacas en este sindrome se presentan
hasta en el 80 % de los pacientes con mayor frecuencia
estenosis de la valvula pulmonar [5] como lo reportado
en este caso.

El diagnéstico de sindrome de Noonan requiere
una alta sospecha clinica [¢], por lo que se han creado
varios sistemas de puntuacién para ayudar a su
determinaciéon, como el de Van der Burg usado desde
1994 [7].

Por ende, la combinacién de caracteristicas,
incluidas los tipicos rasgos faciales, baja estatura,
anomalias esqueléticas, presencia de defectos
cardiacos, retraso leve en el desarrollo y criptorquidia
[8] son caracteristicas para su diagndstico como lo
indicamos en este paciente.

Posterior a ello se solicitard un anélisis genético
para su confirmacion [9].

Posterior a los exdmenes complementarios
realizados se efectu6 un cateterismo cardiaco
realizdndose una valvuloplastia pulmonar con balén
con la finalidad de mejorar las presiones cardiacas.

Se propone una mayor conciencia sobre el
sindrome de Noonan con el propésito de llegar a un
diagndstico precoz [10] para que los pacientes que lo
sufran puedan obtener un tratamiento acertado y
temprano. Este paciente pudo ser beneficiario de un
tratamiento multidisciplinario, logrando tratar su
valvulopatia y mejorar su condicién y prondstico de
vida.

Conclusiones

Las alteraciones cardiacas presentes en un lactante con
sindrome de Noonan fueron Hipertrofia biventri-cular,
hipertensiéon pulmonar, este-nosis valvular pulmonar,

conducto arterioso persistente.
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