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Resumo: Introducdo: A sindrome de Noonan (SN) é uma desordem genética relativamente comum. Muitos
casos sa0 esporadicos, mas casos familiares podem ocorrer (heranga autossdmica dominante).
Incidéncia estimada entre 1:1000-1:2500 nascidos vivos. Principais caracteristicas. baixa
estatura, hipertelorismo ocular, inclinacdo palpebral inferior, ptose palpebral, orelhas baixo-
implantadas e rodadas posteriormente, cardiopatia congénita, criptorquidia, pectus excavatum.
Genes mais frequentemente associados. PTPN11 (29-60%), SOS1 (10-15%), RAFI (3-10%),
KRAS (< 3%), MEK1 (x 3%) e BRAF (< 2%). A aplicacdo de estudos moleculares na
identificacdo das alteracBes gendmicas relaciona-se a sobreposicdo de caracteristicas de
determinadas sindromes, como por exemplo, as sindromes cardio-facio-cutaneo, Leopard,
Noonan-like, Costello, Neurofibromatose-Noonan e SN. Objetivo: Investigar a presenca de
mutacOes polimorficas no gene PTPN11 na SN. Metodologia: Estudo descritivo, transversal.
Amostra de conveniéncia dos Servigos de Genética Médica e Endocrinologia do Rio de Janeiro;
individuos com quadro clinico compativel com a SN. Realizado sequenciamento dos éxons 3, 7,
8 e 13 eintrons 3 e 8 (gene PTPN11). Resultados. Foram avaliados 80 pacientes; em 27 (33,7%)
foram encontradas as seguintes ateracfes. mutagdo patogénica = 10 (uma ainda ndo descrita);
alelo benigno = 4; aelo quase benigno = 1 e significacdo incerta = 2. O éxon 3 mostrou mais
mutacOes patogénicas (4/10), seguido pelo éxon 8 (2/10). Predominancia do sexo feminino
(18:9). O diagnostico clinico foi confirmado através da avaliagdo molecular em 11 pacientes.
Discussdo e conclusdes: Nossos resultados estdo de acordo com a literatura, adicionados da
identificagdo de mutacdo patogénica ndo descrita. Embora pareca baixo o percentual de
diagndsticos confirmados pelo exame molecular, salientamos que ainda ha outros 11 éxons para
investigacdo, além de outros genes envolvidos. Devido a heterogeneidade genética e clinica, é
importante o conhecimento das alteracbes moleculares pela contribuicdo futura da correlacéo
fendtipo-gendtipo. Reforcamos a atencdo do pediatra para sinais dismorficos em pacientes com
baixa estatura.

http://anais.sbp.com.br/trabal hos-de-congressos-da-sbp/37-congresso-brasil eiro-de-pedi atria/0633-investi gacao-mol ecul ar-na-sindrome-de-noonan. pdf



