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¢{Qué es el Sindrome de Noonan?

El sindrome de Noonan es un trastorno genético, descrito por primera vez por la
cardidloga infantil Jacqueline Noonan, en 1963. Tiene una frecuencia estimada de 1 19 20
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 a3 un patron o conjunto de manifestaciones

clinicas o de anomalias congénitas originadas por una misma causa.

21 22 | 23 | 24

Las personas con sindrome de Noonan muestran una serie de manifestaciones 26 27 28 29 30 31

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.

visita: noonan .es g 9%00 §



Fatnero 2075 g

Lunes Martes | Miércoles| Jueves Viernes | Sabado m

9 10 11 12 13 14

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% 1 6 17 1 8 19 20 21
presenta miocardiopatia que puede aparecer a lo largo de la infancia.

» Problemas de alimentacién: Son muy frecuentes, 75%, en los primeros afos de
vida. Incluyen problemas para la succién, fatigabilidad en la toma, vomitos, rechazo
de alimentos sélidos, masticacion lenta y reflujo.

« Retraso del crecimiento: El peso y 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 23 24 25 26 27 28
ausencia de problemas de alimentacién. La edad 6sea y el inicio de la pubertad

suelen mostrar un retraso promedio de dos afos. El nivel de hormona de crecimiento
puede ser normal o bajo
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Manifestaciones clinicas del Sindrome de Noonan Il

- Desarrollo psicomotor e inteligencia: El desarrollo psicomotor puede ser
inicialmente algo lento y afecta generalmente aspectos de motricidad gruesa,
(hipotonia), debido a la debilidad muscular. El coeficiente intelectual se sitGa
habitualmente dentro de la normalidad y la mayoria de est@s nif@s sigue una
escolarizaciéon normal. Entre una cuarta y una tercera parte de ellos (25-30%) pueden

presentar algunas dificultades de aprendizaje. El retraso mental severo es muy poco
frecuente en personas con sindrome de Noonan. 1 6 17 1 8 1 9 20 21

« 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
coagulacién. Han de tenerse en cuenta si se va a realizar una extraccién dental o una
intervencién quirGrgica. Las hemorragias graves son poco frecuentes (3%). Es
habitual la predisposicién a hacerse moratones con facilidad.

« Audicion: Es frecuente la tendencia a padecer otitis media de repeticién, lo que
puede repercutir a la larga en la audicion. La hipoacusia o sordera neurosensorial es 23 24 25 26 27 28
poco frecuente (3%).

« Visién: Las personas con sindrome de Noonan tienden a tener los parpados algo

caidos (ptosis palpebral) que, en casos excepcionales, puede interferir en la visién. La 3 O 31
mitad de estas personas pueden presentar ademas estrabismo o defectos de

refraccién (astigmatismo, miopia).

|



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 rindén, sistema colector doble, dilatacién pielocalicial).

» 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 ninh@s. Estos rasgos se hacen
mas sutiles con la edad y pueden llegar a pasar desapercibidos.

« Denticién: Su aparicion puede retrasarse y seguir un patron anémalo. Es frecuente la
maloclusiéon dental. Puede haber un desarrollo insuficiente del esmalte dental.
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Diagnostico 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 diagnésticos establecidos. En el momento actual se han
identificado, al menos, ocho genes asociados al sindrome de Noonan. La
probabilidad de detectar una alteracién o mutacién en alguno de ellos se estima
entre un 60-70%, lo que confirma el diagnéstico. Sin embargo en el 30-40%, restante
de casos no se logra detectar una mutacién, sin que ello descarte necesariamente el
diagnéstico clinico de sindrome de Noonan. El diagnéstico diferencial del sindrome
de Noonan incluye los sindromes Turner, Cardiofaciocutdneo, LEOPARD, Costello y Ia
Neurofibromatosis.

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 préxima
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 diagnéstico prenatal en una préxima gestacibn 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:

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

Una vez establecido el diagnéstico clinico:

« Exploracién cardiolégica completa.

« Valoracién por endocrinologia infantil y por nutricién; segin la gravedad y duracién de
los problemas de alimentacién puede estar indicado solicitar la valoracién por
gastroenterologia infantil; ante la presencia de criptorquidia, y dependiendo de la
edad del nin@, puede estar indicado solicitar la valoracién 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 valoracién por rehabilitacién infantil
y/o lainclusién en un programa de atencién temprana.

« Ecografia renal y un estudio completo de coagulacién, lo que puede correr a cargo del
profesional médico que coordina el seguimiento médico o de alguno de I@s
especialistas.

« Valoracién oftalmolégica.

» Valoracién por otorrinolaringologia (ORL) infantil en casos de episodios frecuentes de
otitis media o sospecha de problemas de audicién.

« El seguimiento dependerd de los hallazgos de las exploraciones y del criterio del
especialista correspondiente. La atencién médica resultard mas eficiente si se
coordina por un/a pediatra o por un/a genetista clinico familiarizado con el sindrome
de Noonan.
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La Escuela Cantabra de Salud es una iniciativa de la Consejeria de Salud, desarrollada a través
de la Subdireccién de Cuidados, Formacién y Continuidad Asistencial del Servicio Cantabro de
Salud, con el apoyo de la Fundacion Marqués de Valdecilla y que se despliega principalmente

en dos dmbitos educativos: la Escuela de Pacientes y la Escuela de Salud para la Ciudadania. > <> <> <> <> <> <> <
Escuela de Pacientes
La mision de la Escuela de Pacientes es el facilitar y proveer de informacién y formacion a 1 3 1 4 1 5 1 6 1 7 1 8 1 9
personas con enfermedades cronicas, cuidadores y familiares, que les permitan adquirir
conocimientos y habilidades en la gestién de su enfermedad y la incorporacion de pautas
y habitos saludables, para mejorar su calidad de vida.
Escuela de Salud para la Ciudadania

. - s . . \ AN AN AN AN AN AN %
Con un enfoque eminentemente de salud pablica, su misién es el divulgar, compartir y Ve N N N N N ~ N

promover informacién, conocimientos, experiencias y habilidades en materia de salud a la

ciudadania en general,con el fin de adquirir competencias que permitan conservar su salud, 2 O 2'] 2 2 2 3 24 2 5 2 6

mejorar su calidad de vida y fomentar su corresponsabilidad en el autocuidado de la salud.

Sus objetivos principales son la divulgacién de conocimientos de promocién de la salud y
prevencion de la enfermedad, y la promocién del papel del ciudadano activo, interesado y
responsable.

Servicio Cantabro de Salud. Subdireccién de Cuidados, Formacién y Continuidad Asistencial

(3° Planta). Av Herrera Oria s/n - 39011 Santander, Cantabria.

TEL. 942 20 2799 | 942 20 28 05 | 657125172 27 28 29 30 31

Email: info@escuelacantabradesalud.es - Contacto
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https://www.escuelacantabradesalud.es/web/escuela-cantabra-de-salud Instituciones
de Cantabria
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App SCSalud
E scs

Bienvenido al
Servicio Cantabro
de Salud

Registrate y accede
a todos nuestros
servicios

Gestiona tus cltas, tratamienios
acertificados derds un mismo lugar

https: //citaprevia.scsalud.es/

-

Solicita tu cita
sin registro
aqui

Solo necesitas W nimero de tarjeta sanltania
¥ tu fecha die nacimiento
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La nueva version de la App del Servicio Cantabro de La Bien
Desde el mavil, Salud, incorpora el acceso via PIN por SMS, para Aparecida
mejor con facilitar el acceso a la informacién.
nuestra App Tiene las siguientes funcionalidades: ~ \> <> <> <> <> <> <
e e « Cita Prgvia AtengiQn Primaria (Médic@ y Enfermer@, 21 2 2 2 3 2 4 2 5 2 6 27
Presencial y Telef6nica)
=0 =8 + Acceso a Servicios Digitales via PIN por SMS (ademas de
cl@ve)
« Tarjeta Sanitaria Virtual
« Consulta Citas Hospitalarias (consulta, pruebas
diagnésticas, etc.) L A A A A A
« Receta Electrénica Informes Clinicos Alta, Consultg Externa 7 N N N
gg\r/glgg;\aas Resultados Laboratorio (inicialmente sélo 2 8 29 3 O

» Lista Espera Quirdrgica Localizacion y contacto de centros
sanitarios, farmacias, etc. Autenticacién Biométrica (Face ID,
huella dactilar)

« Preguntas Frecuentes (FAQ) y Soporte Técnico al Paciente
https: //citaprevia.scsalud.es/ *Mensajeria PUSH N AN N J
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Accede a nuestra aplicacion web
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FUNCIONES DEL SERVICIO DE SALUD MUNICIPAL AYUNTAMIENTO
DE SANTANDER Inmaculada

Concepcidén
https://salud.santander.es/
Sus funciones se concentran en 4 ejes: \_ )
1. Gestién administrativa y presupuestaria. 4 N
2. Observatorio de salud. Valorar las necesidades de salud de la poblacién:
- Valoracion sistematica de necesidades 14 1 5 1 6 17 1 8 1 9 20
- Identificacion de riesgos y problemas de salud
- Andlisis de determinantes de la salud
-Valoracién del impacto en salud
3. Planificacién participativa. Desarrollar propuestas, estrategias y planes para la
mejora de la salud:
- Priorizacién segn problemas y necesidades
- Definicion de estrategias, planes y programas, fijacién de metas y objetivos 21 22 2 3 24 2 5 26 27
- Identificacién de recursos y creacién de base de apoyo para acciones de salud
: Estab!ecimiento de dindmicas de compromiso y accién coordinada, alianzas y Navidad
convenios
4, Garantizar servicios, programas y recursos que protejan y promuevan la salud:
- Ejecucién de programas para problemas prioritarios
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- Gestion de recursos, estructuras y coordinaciéon > <> <> <> <> <\
- Promocién de participacion ciudadana en acciones y en entornos fisicos y sociales
saludables 28 29 30 31

- Evaluaciéon de programas y reorientacién de recursos
- Atencioén a situaciones especiales
- Informacién y comunicacién a la ciudadania
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Servicios prestados por la Asociacién :’ = alH
s 0 rw 1o P ("]
Sindrome de Noonan de Cantabria " ndrame d¢ Moonae B4 Cantabrea

SI10: Servicio de Informacién y Orientacion a las Personas Afectadas por
el Sindrome de Noonan, Familias, Profesionales,...
SAP: Servicio de Atencion Psicolégica de la Asociacion Sindrome
de Noonan de Cantabria
SAN: Servicio de Atencion NeuroPsicoldgica de la Asociacion
Sindrome de Noonan de Cantabria
SMF: Servicio Mediacion Familiar de la Asociacion Sindrome
de Noonan de Cantabria
SAT: Servicio Ayudas Técnicas de la Asociacion Sindrome
de Noonan de Cantabria
SF: Servicio de Fisioterapia de la Asociacion Sindrome
| ) rari dlsl S g sesisl g inlormealin de Noonan de Cantabria
Orinnbasiin & las Personas sfestades por of Sindrame  DL:  Servicio de Drenaje Linfatico de la Asociacion Sindrome
o i -chy SO, e ch Rars o v iy 17300 4 de Noonan de Cantabria
Foae SL: Servicio de Logopedia de la Asociacion Sindrome de Noonan de Cantabria
deica, Cormea o, i CTA: Conviviendo con el Sindrome de Noonan
anhovario e mafisna y tards. Tamblén ss stiench  TPY; 10 2 Edicion Autonomia a través del Pilates y Yoga para

Ssbpmunsla o o clan Y pcasion. I personas afectadas por el Sindrome de Noonan
ﬁ N - SERVICIO DIRIGIDG A: SERVICIO DIRIGIDO A:
L & ke Ofrecer f pia a las p por el
Servicio de Atencitn MMuropticeligien a laf Perfonas  Ireeer servicios da Menchin Mewropaicolagcs Servicio de memm dela Am,am" Sindrome de Sindrome de Noonan, mejorando su calidad de vida.
sfectadas por ¢ findrome da Moonan Noonan de Cantabri
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Avda. Herrera Oria, 63, 3901 Santander, Cantabria gabinetes de Fisioterapia, con sede en Santander,
T, /Fax 942 82 06 64 Laredo y Puente San Miguel
Mévil 649 02 47 40
B asindromenoonancantabriaayahoo.es.
www.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 Seccién de Medicina Interna del Hospital
Universitario M. Valdecilla. Tiene una amplia experiencia clinica y de investigacién en enfermedades esqueléticas y del metabolismo
mineral, con varias lineas de investigaciéon especialmente relacionadas con la genética y la epigenética de estos trastornos. Dirige un
grupo de investigacién del Instituto de Investigacién 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 Ia
Sociedad Espanola de Medicina Interna, de la Sociedad Espanola de Investigacion sobre Osteoporosis y Metabolismo Mineral, de la
Sociedad Europea de Tejidos Calcificados y de la Sociedad Americana de Investigacién 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 ano 2020 en el Servicio de Medicina Interna del Hospital
M. Valdecilla. Asimismo, esta vinculado al Centro de Investigacién Biomédica en Red sobre Enfermedades Raras (CIBERER) del Instituto
de Salud Carlos Ill.

Dr. D. Domingo Gonzalez-Lamuno Leguina

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

- Formacién: Licenciado en Medicina y Cirugia. Especialista en Pediatria con areas de capacitacién 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 Ampliacién 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 Metabdlicas Hereditarias: 1) Departamento de
Neurologia del Hospital Johns Hopkins, Baltimore, USA. Agosto 2005-Marzo 2006; y 2) Servicio de Enfermedades Metabodlicas-Hereditarias.
Hospital Necker de Paris.. Julio-Agosto 2012.

- Lineas de Investigacién: 1.- Enfermedades Metabdlico-Hereditarias. 2.- Enfermedades Raras de Base Genética. 3.- Bases genéticas de las
Enfermedades Pediatricas. Investigador de las redes de investigacion Red epidemiolégica de Investigacién sobre Enfermedades Raras
(REPIER) y la Red de Enfermedades Metabolicas Hereditarias (REDEMTEH) dentro del programa de Redes Tematicas de Investigacién
Cooperativa del Instituto de Salud Carlos Ill (2003-2006). IP de dos proyectos de investigacién del ISCIll 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 Asociacién PKU-OTM, MPS-Espafia, Gaucher,
Sdr. de Williams, Sdr. de Lowe, y Sindrome de Noonan. Presidente del Comité Cientifico de la Fundacién Mencia para la investigacién en
terapia génicay celular.

- Asociaciones Cientificas: Presidente de la Asociacién Espanola 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 -

Académico de NUmero de la Real Academia de Medicina de Cantabria (nov 2019)
R
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Textos:

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

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

Material y fotografias:

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

Impresién: Imprenta Pell6n. Santander




