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Titulo: Sindrome Neurofibromatose-Noonan Em Menina Com Baixa Estatura E Genitdlia Externa
Atipica

Autores: Introducdo: A Sindrome Neurofibromatose-Noonan € uma sindrome rara, que cursa com as
caracteristicas da Neurofibromatose do tipo 1 e sindrome de Noonan. E uma RA Sopatia
decorrente da mutacdo do gene NF1, descrita pela primeiravez em 1985, com apenas 1 relato
cursando com disturbio de diferenciacdo sexual (DDS) até o momento. Objetivos: A.F.F, 7 anos,
sexo feminino, encaminhada ao ambulatorio devido a baixa estatura, manchas café com leite e
clitoromegalia. Trouxe exames externos (androstenediona 0,3 ng/ml, 17-OHP 28,8 ng/dL, Ca
ionico 1,32 mg/dl, P 5,6 mg/dl, DHEA-S 12,2 ug/dL (normal), renina 1,26 ug/L, LH G,
p.(Lys1444Glu) no éxon 32 do gene NF1, em heterozigose. Pelo OMIN, Sindrome de
Neurofibromatose-Noonan, [AD], [MIM 601321]. Paciente segue em ambulatorio de
endocrinologia pediéatrica para cuidados.M etodologia: Resultados: Conclusdo: A sindrome
Neurofibromatose-Noonan é decorrente da mutagdo no gene NF1, cursando com as
manifestagdes clinicas da Neurofibromatose do tipo 1, como os neuromas plexiformes, e da
sindrome de Noonan, exemplificadas pela cardiopatia, baixa estatura e dismorfismo facial. Em
estudos, foi observada alta frequéncia de algumas caracteristicas, como baixa estatura,
criptorquidia, deficiénciaintelectual, macrocefalia, anormalidades otorrinolaringol 6gicas e
desenvolvimento tumoral, porém apenas um caso de genitdlia atipica no sexo feminino foi
descrito, sem mecanismos fisiopatol 6gicos esclarecidos até o momento. O presente trabalho
relata caso de sindrome Neurofibromatose-Noonan com manifestacéo de genitalia atipica, com
intencdo de ampliar os diagndsticos diferenciais em DDS, afim de realizar o acolhimento mais
adequado possivel.
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