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Resumo: A Sindrome de Noonan (SN) é uma das sindromes de heranca autossdmica dominante mais
frequentes, sendo diagnéstico diferencial importante em individuos com baixa estatura, atraso
puberal e criptorquidia. Compreender a SN e 0s seus achados clinicos mais comuns, além de
buscar os descritores fisicos que podem auxiliar no diagnoéstico, a fim de melhor identificar
possivels pacientes. Trata-se de uma revisdo bibliografica realizada na base de dados do PubMed,
do Scielo e do UpToDate, e no Tratado de Pediatria da Sociedade Brasileira de Pediatria (SBP),
através dos descritores: “Sindrome de Noonan’, “Infancia’, “diagnéstico” e “tratamento”. A
fisiopatologia da SN esta diretamente relacionada a mutaces germinativas na via de sinalizacéo
RAS/MAPK, principalmente no gene PTPN11. O diagnéstico desta sindrome é fundamentado
em achados clinicos, pontuados conforme os critérios de Van der Burgt, um sistema simples e
eficiente com base em critérios maiores e menores da variabilidade clinica da SN. Além disso,
em pacientes com fendtipo leve, 0 sequenciamento genético molecular é indicado. Desde o
periodo pré-natal, podem ser observadas ateracBes a ultrassonografia morfolégica, como a
transluscéncia nucal aumentada. Durante a infancia, as criangas com SN, geralmente, se
enquadram no terceiro percentil de estatura e apresentam sopro indicativo da doenca cardiaca
congénita, geralmente causado por uma estenose pulmonar. Fenotipicamente, observa-se face
triangular, fenda palpebra obliqua, hipertelorismo, deformidades torécicas, criptorquidia em
pacientes do sexo masculino, retardo mental e displasia linfética. A base do tratamento dessa
sindrome é o uso de Hormonio do Crescimento Recombinante Humano (rhGH), que € capaz de
aumentar a velocidade de crescimento basal das criancas com SN, aém do tratamento das
comorbidades associadas, como a cardiopatia congénita. Seu prognéstico depende da intensidade
das manifestacfes clinicas de cada individuo, podendo variar desde uma doenca que cursa com
vida normal e minima morbidade, até uma enfermidade letal. A Sindrome de Noonan é uma
doenca genética autossdmica dominante que pode ser diagnosticada conforme o sistema de
pontuacdo de Van der Burgt, de acordo com as caracteristicas clinicas apresentadas. O tratamento
da baixa estatura é realizado através de rhGH. Devido sua incidéncia relativamente alta, urge a
importancia de melhor entender as manifestagbes da sindrome, a fim de identificala mais
precocemente, ressaltando a importancia de uma assisténcia e de uma investigacdo pré-natal
adequadas.
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