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¢{Qué es el Sindrome de Noonan?

El sindrome de Noonan es un trastorno genético, descrito por primera vez por la
cardibéloga infantil Jacqueline Noonan, en 1963. Tiene una frecuencia estimada de 1
entre cada 1000-2500 nacimientos y forma parte de las que se conocen como
‘enfermedades raras o de baja frecuencia”. “Sindrome” es la palabra que se emplea a
menudo en medicina para referirse a un patron o conjunto de manifestaciones
clinicas o de anomalias congénitas originadas por una misma causa.

¢Cudles son las manifestaciones del Sindrome de Noonan?

Las personas con sindrome de Noonan muestran una serie de manifestaciones
clinicas, caracteristicas que se presentan con una frecuencia y un grado de severidad
variables. Es decir, no todas las personas presentan necesariamente todas ellas ni

con la misma gravedad.
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Manifestaciones clinicas del Sindrome de Noonan |

- Anomalias del corazén: Presentes en cerca de dos terceras partes de personas con
sindrome de Noonan. La mas frecuente (20-50%) y caracteristica es la estenosis de la
valvula pulmonar, habitualmente presente desde el nacimiento. Un 20-30% presenta
miocardiopatia que puede aparecer a lo largo de la infancia.

» Problemas de alimentaciéon: Son muy frecuentes, 75%, en los primeros afos de
vida. Incluyen problemas para la succion, fatigabilidad en la toma, vOmitos, rechazo de
alimentos soélidos, masticacion lenta y reflujo.

« Retraso del crecimiento: El peso vy la talla al nacimiento suelen ser habitualmente
normales pero posteriormente tienden a mantenerse en el limite inferior de la
normalidad o incluso por debajo de este (50-75%), algo que puede suceder aun en
ausencia de problemas de alimentacion. La edad dsea y el inicio de la pubertad suelen
mostrar un retraso promedio de dos anos. El nivel de hormona de crecimiento puede

ser normal o bajo nwnan
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Manifestaciones clinicas del Sindrome de Noonan Il

 Desarrollo psicomotor e inteligencia: El desarrollo psicomotor puede se
inicialmente algo lento y afecta generalmente aspectos de motricidad gruess,
(hipotonfa), debido a la debilidad muscular. El coeficiente intelectual se sitUa
habitualmente dentro de la normalidad y la mayoria de est@s niN@s sigue una

escolarizacion normal. Entre una cuarta y una tercera parte de ellos (25-30%) pueden # #

Y4 Y4 N N
presentar algunas dificultades de aprendizaje. El retraso mental severo es muy poco 17 18 19 20 21 22 23

frecuente en personas con sindrome de Noonan.
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« Trastornos de la coagulacién: Dos terceras partes de las personas con sindrome de
Noonan presentan trastornos que a menudo no se reflejan en los estudios de
coagulacion. Han de tenerse en cuenta si se va a realizar una extraccion dental o una
intervencién quirGrgica. Las hemorragias graves son poco frecuentes (3%). Es
habitual la predisposicién a hacerse moratones con facilidad.

« Audicioén: Es frecuente la tendencia a padecer otitis media de repeticién, lo que ( 24 25 26 A 27 Y 28 Y 29 h 30

puede repercutir a la larga en la audicion. La hipoacusia o sordera neurosensorial es
poco frecuente (3%).
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« Visién: Las personas con sindrome de Noonan tienden a tener los parpados algo

caidos (ptosis palpebral) que, en casos excepcionales, puede interferir en la vision. La 31
mitad de estas personas pueden presentar ademas estrabismo o defectos de
refraccion (astigmatismo, miopia). - AN N\ AN J
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Manifestaciones clinicas del Sindrome de Noonan Il

- Anomalias genitales y renales: Es frecuente (80%) la falta del descenso de los
testiculos a la bolsa escrotal (criptorquidia). En un 10% de casos se observan anomalias
renales (ausencia de un rindn, sistema colector doble, dilatacion pielocalicial).
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- Anomalias toracicas: Dos de cada tres personas con sindrome de Noonan
presentan alguna anomalia toracica, como la prominencia superior del esternén
(pectus carinatum) o el hundimiento inferior del mismo (pectus excavatum),
habitualmente sin mas repercusion que la estética.

« Rasgos faciales caracteristicos: Reconocibles para personas familiarizadas con el
sindrome de Noonan vy, sin embargo, apenas entre otr@s nif@s. Estos rasgos se 4
hacen mas sutiles con la edad y pueden llegar a pasar desapercibidos. 28 29 30
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« Denticién: Su aparicién puede retrasarse y seguir un patron anémalo. Es frecuente
la maloclusion dental. Puede haber un desarrollo insuficiente del esmalte dental.
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Diagnéstico y causa genética del sindrome de Noonan

El diagnéstico del sindrome de Noonan es fundamentalmente clinico. Debe ser
realizado por un especialista familiarizado con este tipo de trastornos genéticos y
basandose en los criterios diagnoésticos establecidos. En el momento actual se han
identificado, al menos, ocho genes asociados al sindrome de Noonan. La probabilidad
de detectar una alteracion o mutacion en alguno de ellos se estima entre un 60-70%,
lo que confirma el diagnoéstico. Sin embargo en el 30-40%, restante de casos no se
logra detectar una mutacion, sin que ello descarte necesariamente el diagnéstico
clinico de sindrome de Noonan. El diagnéstico diferencial del sindrome de Noonan
incluye los sindromes Turner, Cardiofaciocutaneo, LEOPARD, Costello y la
Neurofibromatosis.

Probabilidad de que se repita en una proxima gestacion

El sindrome de Noonan se transmite de forma autosémica dominante, lo que quiere
decir que existe una probabilidad de dos (50%) de que una persona con sindrome de
Noonan lo transmita a cada un@ de sus hij@s. Si ninguno de los padres tiene rasgos
sugestivos, entonces se debe considerar que se trata de una mutacién nueva en el
hij@. En estos casos, la probabilidad de que vuelva a suceder en una proxima
gestacion es minima y se estima inferior a 1%, debido a la remota posibilidad de
mosaicismo somatico o gonadal. Si se ha identificado una mutacién, entonces se
puede ofrecer diagnodstico prenatal en una préoxima gestacion para mayor
tranquilidad de los padres.
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Recomendaciones de valoracion inicial y de seguimiento médico

Ante la sospecha de sindrome de Noonan:

« Valoracion por un especialista (pediatra o genetista clinico) con experiencia en este
tipo de trastornos para establecer el diagnoéstico clinico, solicitar el estudio genético
e interpretar sus resultados.

Una vez establecido el diagnéstico clinico:

« Exploracion cardiolégica completa.

« Valoracion por endocrinologia infantil y por nutricion; segln la gravedad y duraciéon de #
los problemas de alimentacion puede estar indicado solicitar la valoracion por Y Y ) )
gastroenterologia infantil; ante la presencia de criptorquidia, y dependiendo de la edad 1 6 17 1 8 1 9 20 21 22
del nif@, puede estar indicado solicitar la valoracion por cirugia infantil; en caso de
retraso del crecimiento importante puede estar indicado el tratamiento con hormona
del crecimiento.

+ Valoracién por neurologia infantil; dependiendo del grado de hipotonia o retraso
psicomotor puede estar indicado solicitar una valoracion por rehabilitacion infantil y/o
la inclusién en un programa de atencion temprana.

« Ecografia renal y un estudio completo de coagulacidn, lo que puede correr a cargo del

) YL | gu! au 4 A4 A4 ™\
zg(;?csig)”r;?;smedlco que coordina el seguimiento médico o de alguno de I@s 23 24 25 26 27 28 29

+ Valoracion oftalmoldgica.
Valoracién por otorrinolaringologia (ORL) infantil en casos de episodios frecuentes de
otitis media o sospecha de problemas de audicion. 30
+ El seguimiento dependera de los hallazgos de las exploraciones y del criterio del
especialista correspondiente. La atencion médica resultara mas eficiente si se coordina
por un/a pediatra o por un/a genetista clinico familiarizado con el sindrome de Noonan. \§ AN AN AN J
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Recursos Garantizados del
Instituto Cantabro de Servicios Sociales ICASS, |
Informacién, evaluacién y orientacién

« Servicios de informacion

% 15 [16 [ 17 [ 18 [ 19 [ 20

« Servicio de evaluaciéon y diagnostico
« Servicio de orientacion individual y familiar

Proteccion a la infancia y adolescencia
« Servicio de intervenciéon familiar
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« Servicio de centro de dia de infancia y adolescencia
« Servicio de acogimiento familiar

« Servicio de acogimiento residencial
. . iy \
Servicio de adopcién > *

#
« Servicio de intervencion terapéutica y rehabilitadora 28 29 30 31

* Prestacion econémica de apoyo a la emancipacion

/\
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/\
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/\

4

« Prestacion econdmica a personas y/o familias acogedoras Instituciones
de Cantabria

visita: noonancantabria.es n@ﬂ&p __/\ A J
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Recursos Garantizados del Instituto Cantabro
de Servicios Sociales ICASS, Il

Autonomia personal y atencién a la dependencia

- Servicio de reconocimiento de Ia situacion de dependencia
y de la asignacion de las prestaciones SAAD

« Servicio de atencidn temprana
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« Servicio de accesibilidad, atencién y cuidados en el domicilio (CADQOS) Asuncion
« Servicio de atencidén domiciliaria a las personas en situacion de dependencia por dela
fisioterapeutas y trabajadores sociales de los equipos de atencidn primaria de salud Virgen
+ Servicio de ayuda a domicilio a las personas en situacion de dependencia (SAAD) # # AN AL i AL J
4 I

+ Servicio de comida a domicilio a las personas en situacion de dependencia (SAAD) Y Y Y )

+ Servicio de teleasistencia domiciliaria (SAAD) 1 8 19 20 21 22 23 24
+ Servicio de transporte adaptado a centros de dia/noche, de empleo y ocupacionales
» Servicio de centro de dia (SAAD)

+ Servicio de centro de rehabilitacion psicosocial (SAAD)

+ Servicio de centro ocupacional (SAAD)

» Servicio de centro de noche (SAAD) > <> <> <> >
« Servicio de atencion residencial permanente (SAAD)

+ Servicio de atencion residencial temporal (SAAD) 25 26 27 28 29 30 31
+ Prestacion econdmica de asistencia personal (SAAD)

» Prestacion econdmica vinculada al servicio (SAAD)

- Prestacion econémica para cuidados en el entorno
familiar y apoyo a cuidadores no profesionales (SAAD)

« Servicio de Apoyos a Personas con Discapacidad Servicio de valoracion
de la discapacidad - N N AN J
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Recursos Garantizados del Instituto Cantabro
de Servicios Sociales ICASS, Il

Necesidades basicas e incorporacién social

« Renta social basica

» Prestacion econdmica de emergencia social

« Servicio de autonomia personal y supresién de barreras de la comunicacion:
Intérprete de lengua de signos espafola
Mediador en lengua extranjera Convenios de incorporacion social

Otras prestaciones o servicios
» Pensiones no contributivas:
Pensiones no contributivas de jubilacion
Pensiones no contributivas de invalidez
- Vigjes del IMSERSO y Termalismo:
Programa de termalismo
Programa de vacaciones para mayores
« Familias numerosas
» Familias monoparentales
 Tarjeta de estacionamiento de vehiculos para personas con movilidad reducida
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Centros de atencion a la ciudadania
del Ayuntamiento de Santander
Servicios centrales: 942 203 115, (lunes a viernes de 8:00 a 15:00 horas). Equipo de

profesionales organizado con el objetivo de responder a toda la ciudadania de
Santander que necesiten algun tipo de informacion u orientacién sobre los servicios

y las ayudas disponibles. #

Unidades de Trabajo Social (UTS) 20 21 # 22 A 23 Y 24 ) 25 | 26

« UTS CENTRO: 942203026 | utscentro@santander.es
« UTS ALTA: 942203010 | utsalta@santander.es

« UTS CASTILLA: 942203134 | utscastilla@santander.es

« UTS CAZONA: 942203061 | utscazona@santander.es

« UTS DAVILA: 942203024 | utsdavila@santander.es

« UTS PENACASTILLO: 942203149 | utspenacastillo@santander.es

« UTS CUETO-MONTE: 942203038 | utscuetomonte@santander.es ( 27 28 29 Y 30 Y 3']

Servicio de Salud Ayuntamiento de Santander

» Programa Educacion Familiar en Salud

» Programa Hablemos de Salud

« Programa Salud infancia y juventud

« Programa de Prevencion de la Fragilidad y de las caidas de las personas mayores
« Programa de Salud para personas Adultas Mayores - AN J
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El CUME es una prestacion por Cuidado de Menores
con Enfermedad grave.

La legislacion laboral, desde el afio 2011, establecid el RD1148/2011, de 29 de julio, q
contempla una prestacion econdmica para aquellos padres/madres que necesitan reduci
su jornada laboral para ofrecer a sus hijos/as, cuando lo necesiten, un cuidado directo,
continuo y permanente.

Este subsidio econdmico se reconoce a uno/a de los/las progenitores, adoptantes o
acogedores, cuando ambos trabajan, que reduce su jornada laboral entre un 50% vy un
99%, para el cuidado del menor.

Se podran beneficiar las personas progenitoras, adoptantes y acogedoras de caracter
familiar preadoptivo o permanente, que reduzcan su jornada laboral para el cuidado de
sus hijos/as y siempre que trabajen los dos (0 uno, si es familia monoparental), estén
afiliados y en alta en algun régimen de la Seguridad Social o mutualidad de prevision social,
tener cubierto el periodo de cotizacién minimo requerido y estar al corriente de pago de
las cuotas. Esta prestacion es incompatible con los funcionarios pUblicos.

Igualmente serd necesario que el/la menor cuente con un diagnoéstico incluido en el
listado de las enfermedades graves, establecidas por el Boletin Oficial del Estado para el
acceso a este subsidio. Si la patologia presentada no aparece en dicho listado no es
excluyente del acceso a la prestacion, se intentara justificar que el/la menor presenta un
cuadro diagndstico similar a las recogidas en el listado oficial. Salvo que cese la necesidad
de cuidado directo continuo y permanente, se podra percibir hasta haber cumplido los
18/23/26 afios, con los limites que se establezcan reglamentariamente.
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App MiSalud@SCS

La nueva version de la App del Servicio Cadntabro de Salud, incorpora el acceso via PIN

por SMS, para facilitar el acceso a la informacion

Tiene las siguientes funcionalidades:

« Cita Previa Atencion Primaria (Médic@ y Enfermer@, Presencial y Telefénica)

+ Acceso a Servicios Digitales via PIN por SMS (ademas de cl@ve)

- Tarjeta Sanitaria Virtual

+ Consulta Citas Hospitalarias (consulta, pruebas diagnosticas, etc.)

Receta Electrénica Informes Clinicos Alta, Consulta Externa 'y

Urgencias Resultados Laboratorio (inicialmente sélo COVID)

- Lista Espera QuirGrgica Localizacién y contacto de centros sanitarios,
farmacias, etc. Autenticaciéon Biométrica (Face ID, huella dactilar)

» Preguntas Frecuentes (FAQ) y Soporte Técnico al Paciente

+ Mensajeria PUSH

visita: noonancantabria.es
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Comité Cientifico Asociacion
Sindrome de Noonan de Cantabria

Dr. D. Jose Antonio Riancho Moral

José A. Riancho es Catedratico de Medicina de la Universidad de Cantabria y Jefe de Seccion de Medicina Interna del Hospital Universitario
M. Valdecilla. Tiene una amplia experiencia clinica y de investigacion en enfermedades esqueléticas y del metabolismo mineral, con varias
lineas de investigacion especialmente relacionadas con la genética y la epigenética de estos trastornos. Dirige un grupo de investigacion del
Instituto de Investigacion Marqués de Valdecilla (IDIVAL). Ha publicado mas de 220 articulos en revistas internacionales revisadas por pares,
incluyendo algunas de maximo impacto, como Nature, Nature Genetics o Science. Es miembro de la Sociedad Espafnola de Medicina Internga,
de la Sociedad Espanola de Investigacion sobre Osteoporosis y Metabolismo Mineral, de la Sociedad Europea de Tejidos Calcificados y de Ia
Sociedad Americana de Investigacion Osea y Mineral. Asimismo, participa en varios consorcios internacionales dedicados a investigar las
bases genéticas de los trastornos esqueléticos. En el ambito asistencial, coordina la Unidad de Enfermedades Raras en personas Adultas,
que puso en marcha en el afno 2020 en el Servicio de Medicina Interna del Hospital M. Valdecilla. Asimismo, esta vinculado al Centro de
Investigacion Biomédica en Red sobre Enfermedades Raras (CIBERER) del Instituto de Salud Carlos Ill.

Dr. D. Domingo Gonzalez-Lamuno Leguina

Domingo Gonzalez-Lamufio Leguina es Profesor Titular de Pediatria. Universidad de Cantabria, Médico Adjunto de Pediatria. Hospital
Universitario Marqués de Valdecilla, Santander, Cantabria. Presidente de la Asociacion Espafola para el estudio de los Errores Congénitos
del Metabolismo (AECOM). ORCID: 0000-0002-7578-241X. Scopus: 6603367933.

- Formacion: Licenciado en Medicina y Cirugia. Especialista en Pediatria con areas de capacitacion especifica en "Nefrologia Infantil"y "Errores
Innatos del Metabolismo". Doctor en Medicina y Cirugia con Tesis doctoral en el Area de Genética.

- Estancias: Beca post MIR con Beca de Ampliacidén de Estudios del FISS (afio 1995) en el Instituto Municipal de Investigaciones Médicas de
Barcelona (IMIM). Estancias en Centros de Referencia Internacionales en Enfermedades Raras Metabolicas Hereditarias: 1) Departamento de
Neurologia del Hospital Johns Hopkins, Baltimore, USA. Agosto 2005-Marzo 2006; y 2) Servicio de Enfermedades Metabdlicas-Hereditarias.
Hospital Necker de Paris.. Julio-Agosto 2012.

- Lineas de Investigacion: 1.- Enfermedades Metabdlico-Hereditarias. 2.- Enfermedades Raras de Base Genética. 3.- Bases genéticas de las
Enfermedades Pediatricas. Investigador de las redes de investigacion Red epidemioldgica de Investigacion sobre Enfermedades Raras
(REPIER) y la Red de Enfermedades Metabdlicas Hereditarias (REDEMTEH) dentro del programa de Redes Tematicas de Investigacion
Cooperativa del Instituto de Salud Carlos Il (2003-2006). IP de dos proyectos de investigacion del ISCIII en enfermedades Raras y del
Proyecto Europeo NUTRIENTHE.

- Asesoria cientifica: Asesor del Ministerio de Sanidad y Consumo para Centros de Referencia CSUR en enfermedades Metabdlicas y para el
Cribado Neonatal. Asesor cientiifico de Orphanet desde el afio 2005. Asesor cientifico de la Asociacion PKU-OTM, MPS-Espanfa, Gaucher, Sdr.
de Williams, Sdr. de Lowe, y Sindrome de Noonan. Presidente del Comité Cientifico de la Fundacion Mencia para la investigacion en terapia
génicay celular.

- Asociaciones Cientificas: Presidente de la Asociacion Espafiola para el estudio de los Errores Congénitos del Metabolismo (AECOM) 2019-act.
- Miembro del European Metabolic Group (2015-act.); Advisory Board de la Sociedad Internacional de Errores Innatos del Metabolismo -
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Toni, Haizea, Julia Evania y Karen
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Textos:

- Dr. Sixto Garcia-Mifaur Instituto de Genética Médica y Molecular,
Hospital Universitario La Paz, Madrid (INGEMM)

- Inmaculada Gonzalez Garcia, Presidenta Asociacién
Sindrome de Noonan de Cantabria, ASNC

Material y fotografias:

Elaboracién propia Asociaciéon Sindrome de Noonan de Cantabria.
Las fotos que ilustran este calendario han sido seleccionados por las familias
participantes, autorizando con su consentimiento escrito su publicacidn
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