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SINDROME DE NOONAN

Os autores relatam um caso de sindrome de Noonan em uma menina de 15 anos, portadora
de estenose pulmonar valvar associada a defeito do septo atrial. O diagndstico foi baseado
nos achados do exame clinico. Salientam a pouca freqiiéncia com que a sindrome é
diagnosticada e a importéncia de seu reconhecimento e melhor caracterizacéo.

Em 1930, foi descrito por Ullrich (apud Johanson e
Mandahl?) o caso de uma meninade 8 anos, com pescogo
alado, pequenaestatura, “cubitusvalgus’, edemalinfético,
ptose pal pebral, micrognatia, unhas distréficas e mamilos
hipopléasticos. Casos semelhantes em mulheres adultas
foram relatados por Turner? em 1938, que reconheceu a
sindrome apenas em mulheres. Cinco anosdepois, Flavell®
descreveu uma sindrome similar no homem, passando o
termo “ sindrome de Turner em homens” aser empregado.

A descobertado cari6tipo anormal 45-X0 queocorrena
sindromede Turner foi feitapor Ford*em 1959.

Noonan e Ehmke® em 1963 relataram 9 casos de
pacientes com estenose da valva pulmonar associada a
multiplas lesBes extracardiacas, semelhantes as
encontradasna” sindromede Turner em homens’. Em 1968,
Noonan® publicou novos casos e propds que a“ sindrome
de Turner em homens’ passasse a ser considerada como
umanovasindrome clinicae etiol ogicamente diferenteda
verdadeira sindrome de Turner, af etando ambos 0s sexos,
com constitui¢&o cromossdmica normal. Nesse trabal ho,
Noonan descreveu as principais caracteristicas da
sindrome: hipodesenvolvimento fisico, hipertelorismo,
deformidades esquel éticas - sendo maisfreqlientes” pectus
escavatum” e “pectus carinatum” - pescogo curto,
implantacéo das orel has aparentemente baixa, micrognatia,
discretapregaantimongol 6ide, ptose pal pebral, exoftalmia,
cabel os encaracol ados, retardo no desenvol vimento sexual,
hepatosplenomegalia inexplicével e hipotonia muscular.
Alguns apresentavam inteligéncia normal, limitrofe ou

retardo definido. Mé&sformagdes cardiacas podem ocorrer
em aproximadamente 50% dos portadores da sindrome”.
As alteracOes mais freqiientes sdo: estenose pulmonar
valvar edefeito do septo atrial, associadas ou ndo, seguidas
de coarctagdo da aorta, estenose adrtica, persisténcia do
canal arterial edefeito do septo ventricular. Foram relatados
também casas de hipertrofia septal assimétrica®,
cardiomiopatia congestiva e prolapso davalvamitral®.

APRESENTACAODOCASO

A peciente de 15 anos, natural e procedente do Recife,
foi encaminhada a nosso servico por ter sido detectado
um “sopro no coragdo”, durante exame médico realizado
naescola. Negavasintomas. A méereferiagestacéo e parto
normaiseretardo do desenvolvimento damenor nainfancia
(andou aos 4 anos). E atltimade4 filhos, dosquaisum era
hipodesenvolvido e morreu no primeiro ano de vida e os
outros dois gémeos morreram ao nascer. Os pais ndo
relataram casos semel hantes em suas familias.

Apresentava acentuado hipodesenvolvimento fisico,
com auséncia de caracteres sexuais secundarios. Peso: 19
kg. Altura: 117 cm. Discreta cianose labial e de
extremidades, dedos hipocréticos, micrognatia,
hipertelorismo e peito escavado (fig. 1). Frémito sistdlico
na parte alta da borda esternal esquerda e furcula
supra-esternal. “lIctus cordis’ palpavel no 5.° EIE, na
linha hemiclavicular, tipo muscular. A 2.2
bulha era hipofonética e Unica. Sopro sistélico
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degecéo deatafreqiénciaem areapulmonar, irradiado a
farculae parteinferior dabordaesternal esquerda. O figado
e 0 baco eram palpaveis a 3,5cm das bordas costais.
Observou-se deficiéncia mental moderada (Classificacgo
daOMS1968). O cariétipo eranormal parao sexofeminino.

Fig. 1 - Facies tipica da sindrome de Noonan e deformidade toréacica
e limites do figado e do bago.

J

Fig. 2 - Telerradiografia de trax normal.

A radiografia do térax era norma (fig. 2). O ECG
apresentava ritmo sinusal, SAQRS desviado para o
guadrante superior direito e sobrecarga ventricular
direita(fig. 3). O fonomecanocardiogramamostrou 2.2,
bulha com componente pulmonar bastante diminuido e

Fig. 3 - Eletrocardiograma revelando sobrecarga ventricular direita
e pronunciado desvio de SAQRS para a direita.

sopro sistélico degjecdo em areapulmonar, dedtafreqiiéncia
emeédiaintensidade. O pulso venoso apresentavaonda“a’
amplae pontiaguda. O ecocardiograma, modo M, dedificil
obtencao (devido a deformidade toracica) nadarevelou de
significativo.

O estudo hemodinamico demonstrou pressdes elevadas
em camarasdireitas comimportante gradiente sistolico entre
oventriculo direito e o tronco pulmonar: no ariodireito, a
pressdo (mmHg) médiaera9,2, sendo“a’ 12e“v” 8,8; no
ventriculo direito, 128/10,0; no tronco pulmonar 18,0/10,0;
no &trio esquerdo “a’ 11,6 e “v” 9,6 e no ventriculo
esquerdo 100/10,0. A oxi-hemoglobinano sangue arterial
representava 81%. A cineangiocardiografia revelou
estenose pulmonar valvar (fig. 4) defeito no septo atrial,
tipo “ ostium secundum” . A fungdo contrétil do ventriculo
esquerdo eranormal (fig. 5). Em 1/10/1981 foi redlizadaa
intervencdo cirdrgica. O pds-operatdrio transcorreu sem
complicacOes.

Fig. 4 - Ventriculografia direita revelando hipertrofia muscular, via
de saida livre, valvulas pulmonares espessadas e dilatagdo pds-
estendtica do tronco pulmonar.
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Fig. 5 - Ventricul ografia esquerda de aspecto normal.

COMENTARIOS

Ainda é assunto de discussdo o modo de transmissdo
genética da sindrome de Noonan. E importante a
determinagdo do caridtipo, geramente, normal e compativel
com 0 sexo do individuo. A auséncia de alteracdes
cromossdmicas na maioria dos pacientes sugere ser uma
doenca familiar, ligada a um gene autossdmico
dominante®"2°, Em muitos casos, provavel mente devido
ao fendmeno dapenetranciaparcial, asalteragdesclinicas
do individuo sdo bastantes discretas e SO umainvestigagdo
profunda poderdrevelar outros familiares afetados®™11.

Em geral, ha um retardo mental em grau variado;
entretanto, em alguns casos, emborando houvesseretardo
definido, havia uma baixa intelectualidade em relacéo a
outros parentes sadios °. Segundo Money e Kalus?, o
retardo mental ndo deve ser um diagndstico aceitavel sem
gue se efetuem avaliacbes para distirbio cognitivo
especifico.

Achado frequente nos portadores da sindrome de
Noonan, também encontrado nessa paciente, é a estenose
pulmonar gque exibe caracteristicas peculiares: 0 sopro
sistélico de gjecdo tem irradiacdo atipica®, caracteristicas
atribuida a valva displésica por desorganizacdo do tecido
mixomatosot’. O ECG mostraumincomumdesviodo AQRS
paradireitae pronunciadarotacdo anti-horariado coracao®.

Os portadores de estenose pulmonar valvar,
comunicagdo interatria e persisténciado canal arterial que
apresentam alteraces fisicas peculiares (hipertel orismo,
deformidades esqueléticas, pescoco alado, retardo no
desenvolvimento sexual, ptose palpebral, exoftaimia e
retardo mental) com cari6tipo normal, devem inspirar a
suposi¢do diagndstica da sindrome de Noonan.

SUMMARY

The authors report a case of Noonan's syndrome in a
15 year old child with pulmonary stenosisand atrial septal
defect. The diagnosis was based on the clinical features
which are often found in this syndrome. Sinceitisarare
disease, there is a need to better characterize the various
clinical and pathological features of this entity.
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