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RESUMO  

Introdução: A Síndrome de Noonan (SN) é uma doença de herança autossômica dominante, 

com incidência estimada de 1/1000 até 1/2500 nascidos vivos. A síndrome é frequentemente 

associada a defeitos cardíacos e uma grande variabilidade fenotípica. Apresentação do caso:  

Paciente do sexo masculino, 3 anos de idade e diagnóstico prévio de Comunicação Interatrial, 

corrigida cirurgicamente. No primeiro ano de vida, foram notadas alterações fenotípicas, como 

ptose palpebral, orelhas de implantação baixa, face triangular, tórax em escudo, pescoço curto 

e diagnóstico de sinusite crônica. Discussão: A anomalia congênita mais comum da SN é a 

estenose valvar pulmonar (54% dos casos) bastante relacionada à morbidade e à mortalidade 

da doença. As características fenotípicas podem incluir hipertelorismo, ptose palpebral, pescoço 

alado, baixa estatura, entre outros. A doença possui uma ampla variabilidade clínica e tem como 

diagnóstico diferencial a Síndrome de Costello e a Síndrome de Turner. O diagnóstico é 

realizado por meio de uma avaliação clínico-genética. Conclusão: O presente relato ressalta a 

importância do conhecimento em relação a SN para que sejam realizadas histórias clínicas 

completas e exames físicos minuciosos diante da suspeita clínica para fins de diagnóstico 

precoce, acompanhamento multidisciplinar e melhora do prognóstico.  

 

Palavras-chave: Síndrome de Noonan, estenose valvar pulmonar, pescoço alado, baixa 

estatura.  
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ABSTRACT 

Introduction: Noonan Syndrome (NS) is an autosomal dominant disease, with an estimated 

incidence of 1/1000 to 1/2500 live births. The syndrome is often associated with heart defects 

and a large phenotypic variability. Case presentation: A.A.A., male, 3 years old and previous 

diagnosis of surgically corrected ASD (interatrial communication). In the first year of life, 

phenotypic changes were noted, such as eyelid ptosis, low-set ears, triangular face, shield-

shaped chest, short neck and diagnosis of chronic sinusitis. Discussion: The most common 

congenital anomaly of NS is pulmonary valve stenosis (54% of cases), which is closely related 

to disease morbidity and mortality. Phenotypic characteristics may include hypertelorism, 

eyelid ptosis, webbed neck, short stature, among others. The disease has a wide clinical 

variability and the differential diagnosis is Costello Syndrome and Turner Syndrome. The 

diagnosis is made through a clinical-genetic assessment. Conclusion: This article emphasizes 

the importance of knowledge regarding NS so that complete clinical histories and detailed 

physical examinations are carried out in the face of clinical suspicion for the purpose of early 

diagnosis, multidisciplinary follow-up and improved prognosis. 

 

Keywords: Noonan syndrome, pulmonary valve stenosis, webbed neck, short stature. 

 

 

1 INTRODUÇÃO 

A Síndrome de Noonan (SN) é uma doença genética que acomete vários sistemas 

levando a desordens do desenvolvimento físico e intelectual, possui padrão de herança 

autossômica dominante na maioria dos casos. Diversos genes foram identificados como 

causadores da SN: PTPN11, KRAS, SOS1, RAF1 e MEK1 (ZARAMELLA, 2021). 

Representa uma síndrome relativamente frequente, com incidência de 1:1000 a 1:2500 

nascidos vivos e que não possui preferência por acometimento de gênero ou etnia 

(DIAMANTINO, 2021).  

A tríade fenotípica clássica desta patologia é representada por anomalias craniofaciais 

com dismorfismos faciais, cardiopatia congênita e baixa estatura (GARCIA et al., 2022). Dentre 

outras características clínicas importantes podemos destacar: pescoço curto e alado, orelhas 

com implantação baixa, hipertelorismo, pectus carinatum superior e pectus excavatum inferior. 

Além de grau variável de deficiência intelectual, perda auditiva, criptorquidia (no sexo 

masculino) e alteração na coagulação (SANTANA, 2020).  

O exame físico e neurológico completo é essencial para definição diagnóstica, podendo 

ser acompanhado de testes genéticos moleculares para detecção das mutações e exclusão de 

outras etiologias (SANTANA, 2020; ZARAMELLA, 2021). 

O presente estudo tem como objetivo descrever um caso de Síndrome de Noonan, 

destacando sua epidemiologia, apresentação clínica, diagnóstico e tratamento. 
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2 APRESENTAÇÃO DO CASO  

Paciente A.A.A, sexo masculino, 3 anos de idade, nascido de parto normal pré termo 

tardio 36s, sem intercorrências pré natais, país hígidos. Nos primeiros dias de nascimento, 

iniciou com dispneia importante e necessitou de suporte intensivo devido a doença da 

membrana hialina. Na UTI, foi realizado ecodoppler cardíaco com diagnóstico de CIA 

(comunicação interatrial), que foi corrigida cirurgicamente. 

Com 1 ano, foi notado no seguimento de puericultura alterações fenotípicas, como ptose 

palpebral, orelhas de implantação baixa, face triangular, tórax em escudo, pescoço curto, além 

do diagnóstico de sinusite crônica com episódios frequentes de coriza e dispneia. 

Paciente foi encaminhado ao geneticista. E, devido a essas características, foi  

diagnosticado com Síndrome de Noonan através do genótipo. 

 

3 DISCUSSÃO 

A Síndrome de Noonan tem herança autossômica dominante, distribuição semelhante 

entre os sexos e fenótipo bastante variável (Malaquias et al., 2008) . Trata-se de uma patologia 

clinicamente heterogênea, estabelecida por baixa estatura, hipertelorismo, leve deficiência 

intelectual, dismorfismo facial e um extenso espectro de defeitos cardíacos congênitos. A 

característica fenotípica principal dessa síndrome é a presença do pescoço alado (Diamantino, 

2021). Com o avançar da idade algumas características são modificadas, portanto, na infância 

e na adolescência, as características fenotípicas são mais atenuadas (Rodrigues et al., 2017). 

No momento, o diagnóstico é clínico-genético (Dias et al., 2004) feito através de um 

sistema simples e eficiente criado por van der Burgt e cols. em 1994 baseado na pontuação de 

critérios maiores e menores que considera a variabilidade clínica presente na Síndrome de 

Noonan (Malaquias et al., 2008). 

Quando há suspeita clínica de Síndrome de Noonan, existe também a possibilidade de 

diagnóstico molecular, para confirmação (Diamantino, 2021). Cerca  de  quatorze  genes 

(PTPN11, SOS1, KRAS, NRAS, RAF1, BRAF, SHOC2, HRAS, MAP2K1, MAP2K2, CBL, 

RlT1, RASA2 and A2ML1) já foram relacionados com essa  síndrome. Estudos sugerem que o 

gene PTPN11, responsável pela codificação da proteína SHP2, aparece em 50% dos casos de 

SN (Santana et al., 2020). 

Os testes moleculares são importantes para o diagnóstico diferencial da Síndrome de 

Noonan de outras síndromes como a síndrome de Costello e a síndrome de Turner (Santana et 

al., 2020). Adicionalmente, o diagnóstico molecular contribui para um aconselhamento 

genético mais apropriado, além de fornecer informações sobre risco de recorrência 
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(Diamantino, 2021). Portanto, apesar de ser uma síndrome de difícil diagnóstico devido sua 

variabilidade clínica (Malaquias et al., 2008), é fundamental fazer a sua investigação 

adequadamente, pois o prognóstico e o manejo dos casos são distintos e influenciam na 

qualidade de vida e na sobrevida do paciente (Rodrigues et al., 2017) 

Como mencionado anteriormente, trata-se de uma síndrome com uma ampla 

variabilidade de manifestações clínicas, dentre elas: baixa estatura, alterações ósseas, má-

oclusão dentária, implantação baixa das orelhas, base nasal larga, pterigium colli (pescoço 

alado), estenose valvular pulmonar, displasia linfática, retardo mental, pescoço curto, 

hepatoesplenomegalia, problemas de audição, coagulograma alterado, criptorquidismo, 

alterações dermatológicas, anormalidades renais e cardíacas (Dias et al., 2004). 

A anomalia congênita mais comum é o defeito cardíaco (Rodrigues et al., 2017). A 

estenose valvar pulmonar é a lesão cardíaca mais comum na SN, estando presente em 54% dos 

pacientes, seguido por miocardiopatia hipertrófica e defeitos do septo atrial, ambos presentes 

em 18% dos pacientes (Malaquias et al., 2008).Como a maior causa de morbimortalidade desta 

doença é provocada pela alteração cardíaca, a maior preocupação deve estar relacionada aos 

aspectos cardiológicos (Dias et al., 2004). Assim, recomenda-se que todos os pacientes sejam 

submetidos à avaliação cardiológica por especialista no momento do diagnóstico, além da 

realização de radiografia de tórax, ECG e ecocardiograma (Rodrigues et al., 2017). 

Outra manifestação clínica extremamente recorrente é a baixa estatura,  extremamente 

focada no início da puberdade. A baixa estatura é mais expressiva em mulheres, do que em 

pacientes do sexo masculino (Diamantino, 2021). As crianças com essa síndrome são 

frequentemente encaminhadas a endocrinologistas devido à baixa estatura e puberdade tardia 

(Rodrigues et al., 2017). O tratamento a curto prazo com GH recombinante humano (hrGH) é 

capaz de aumentar parcialmente a velocidade de crescimento, contudo, a decisão de tratar com 

hrGH deve ser individualizado, uma vez que os pacientes positivos para mutação no gene do 

PTPN11 são parcialmente resistentes ao GH e deveriam ser tratados com doses mais altas de 

hrGH (Malaquias et al., 2008) 

Portanto, observa-se a necessidade da atenção de diferentes clínicas, tais como, 

cardiologia, oftalmologia, pediatria, hematologia e genética perante o diagnóstico de síndrome 

de Noonan (Dias et al., 2004). 

 

4 CONCLUSÃO  

A Síndrome de Noonan com incidência estimada de 1/1000 e 1/2500 nascidos vivos 

(MENDEZ, 1985; NORA et al. 1974), frequentemente subdiagnosticada, mesmo sendo a 
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segunda síndrome com maior associação com malformações cardíacas (CARDOSO, 1983) 

mostra a importância de uma investigação diagnóstica bem feita.  

Sendo a avaliação clínica um dos pilares para o diagnóstico, é necessária uma história 

clínica completa e um exame físico minucioso, visto que manifestações como baixa estatura, 

que afeta cerca de 70% a 83% dos pacientes (NOONAN, 2006; FERREIRA et al, 2008), e/ou 

distúrbio de crescimento juntamente com alterações fenotípicas diversas podem ser de extrema 

importância no início da investigação dessa síndrome.  

Diante de um diagnóstico precoce, as intervenções para melhora da qualidade de vida 

do paciente ficam mais efetivas, principalmente diante das alterações cardiológicas que 

acometem 62% a 90% dos pacientes (FERREIRA et al, 2008), as quais trazem maior 

preocupação quanto a morbidade e a mortalidade ligada a essa síndrome. Portanto, o presente 

artigo ressalta a relevância do conhecimento a respeito dessa síndrome e da abordagem precoce 

para a melhora do prognóstico do paciente.  
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