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Prejuizos Acerca De Um Diagnostico Tardio De Sindrome De Noonan: Um Relato De Caso
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A Sindrome de Noonan (SN) decorre, em geral, de uma heranca genética autossdmica dominante
e é caracterizada pela presenca de diversas ateragdes fenotipicas, bem como no desenvolvimento
fisico e intelectual, além de perda auditiva e criptorquidia. Diagndstico clinico por ser observado
diante da triade: dismorfismos faciais (face triangular, pescoco aado, hipertelorismo), cardiopatia
congénita e baixa estatura, tornando-se completo com avaiagdo genética. Paciente, 7 anos e 7
meses, masculino, encaminhado para servico de pediatria por quadro de baixa estatura (BE) e
baixo peso, com dificuldade no crescimento desde o 1° ano de vida e histérico familiar similar
(doisirméos de 5 e 23 anos com BE). Apresentava, ainda, atraso de fala e motor, com dificuldade
para andar e correr, e perda auditiva a direita. Possuia como antecedentes nascimento por parto
normal, termo, com peso adequado, sem intercorréncias e testes de triagem neonatal inalterados.
Historia de internamentos prévios apenas por crise de sibilancia. Apresentava, ao exame, fronte
longa, hipertelorismo ocular e multiplas manchas café com leite sem efélides axilares ou
inguinais, além de hipotonia e déficit de forca em membros inferiores, com sinal de Gowers
presente. Sobre antecedentes familiares, havia consanguinidade parental, uma irma com
insuficiéncia renal precoce transplantada (sem causa definida), uma irma falecida aos 9 dias de
vida de causa néo esclarecida e dois irmaos com limitagdes motoras (incapazes de correr e subir
escadas). Durante investigacdo de déficit auditivo, foi realizada audiometria que identificou perda
auditiva de grau severo a direita. Foi solicitada avaliacdo do geneticista do servico, realizado
diagnostico clinico de Sindrome de Noonan por histéria de baixa estatura, dificuldade escolar e
dismorfias tipicas, com provavel doenca neuromuscular associada, estando em investigacdo até o
presente momento. Criangas com SN apresentam dificuldade de aprendizagem e necessitam de
educacdo especial, bem como cerca de 50% preenchem critérios para algum transtorno do
desenvolvimento com comprometimento intelectual verbal e ndo verbal. Ademais, por apresentar
prevaléncia elevada e diversas condicdes associadas como baixa estatura e defeito cardiaco
corroboram para que o diagndstico sgja precoce ou a0 menos ocorra a investigacdo da SN
mediante tais quadros clinicos. Sabe-se que para grande parte das comorbidades associadas o
tratamento proposto é semelhante ao realizado nos mesmos quadros independe da sindrome, o
gue corrobora para diagndstico e inicio cada vez mais precoce das medidas terapéuticas a fim de
alterar o desfecho e qualidade de vida desses pacientes. O relato de caso descrito ressalta a
importancia de um diagndstico precoce da SN tendo em vista que trata-se de um diagnéstico
clinico a fim de amenizar as complicacbes a longo prazo como baixa estatura e melhora do
desenvolvimento durante ainféancia e proporcionar um melhor prognéstico a esses pacientes.
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