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RESUMO

Introducédo: A sindrome de Noonan (SN) é uma doencga genética autossémica
dominante com incidéncia estimada de 1/1000 até 1/2500 nascimentos Vivos.
Embora problemas/alteracbes com desempenho motor na vida diaria sejam
frequentemente mencionados na sindrome de Noonan, o perfil de desempenho
motor nunca foi sistematicamente investigado. Objetivos: Relatar um caso clinico de
Sindrome de Noonan, descrevendo as alteracbes no desempenho motor que
criancas com essa sindrome vivenciam as principais consequéncias que sofrem em
detrimento dessas alteracdbes e mostrar o0s efeitos da fisioterapia no
desenvolvimento motor da crianca. Método: trata-se de um estudo com perspectiva
qualitativa e descritiva, que consiste na coleta direta de dados do caso relatado, ou
seja, informacdes do desempenho motor de uma crianca do sexo feminino de 3 anos
de idade com sindrome de Noonan. Resultados atingidos; Este estudo mostrou
que o desempenho motor, forca e resisténcia sdo significativamente prejudicados
em criancas com sindrome de Noonan, assim como levar a conhecimento as
intervencdes que colaboram com a obtencdo de resultados terapéuticos favoraveis
para a uma boa condi¢do de vida, enfatizando o trabalho da fisioterapia no cuidado
diario desses pacientes.

Palavras-chave: Sindrome de Noonan - Desenvolvimento Infantil; Fisioterapia;

Doencas Genéticas



ABSTRACT

Introduction: Noonan syndrome (NS) is an autosomal dominant genetic disease
with an estimated incidence of 1/1000 to 1/2500 live births. Although problems with
motor performance in daily life are frequently mentioned in Noonan syndrome, the
motor performance profile has never been systematically investigated. consequences
they suffer, highlight the problems of interventions. Objectives: To report a clinical
case of Noonan Syndrome, describing the changes in motor performance that
children with this syndrome experience, the main consequences they suffer in
detriment of these changes and to show the effects of physical therapy on the child's
motor development. Method: this is a case study, qualitative and descriptive
perspective that consists of the direct collection of data from the reported case, that
is, the motor performance in a 3-year-old female child with Noonan syndrome.
Results achieved; This study showed that motor performance, strength and
endurance are significantly impaired in children with Noonan syndrome, as well as
bringing to light the interventions that collaborate with obtaining favorable therapeutic
results for a good life condition, emphasizing the work of physiotherapy in the daily

care of these patients.

Key words: Noonan Syndrome-Child Development; Physiotherapy; Genetic Disease



1. INTRODUCAO

A sindrome de Noonan (NS) € uma doenca genética autossdmica dominante
relativamente rara, definida por uma triade fenotipica caracteristica: fenotipo facial
atipico, baixa estatura e cardiopatia congénita (MALAQUIAS et al., 2008). Em 1963,
no entanto, foi quando Noonan e Ehmke apresentaram pela primeira vez, uma
descricdo mais evidente do que conhecemos hoje como a sindrome de Noonan, a
partir de um grupo de nove criancas com dismorfismo craniofacial, pescoc¢o curto,
baixa estatura e estenose pulmonar (NOONAN, 1963; BHAMBHANI et al.,2014).

Um crescimento poés-natal reduzido, caracteristicas dismoérficas faciais
distintas, cubito valgo, defeitos cardiacos congénitos, deformidades toracicas e
vertebrais, retardo mental, anormalidades hematoldgicas leves, puberdade tardia e
criptorquidia em meninos (BHAMBHANI et al.,2014). Outras manifestagdes
importantes sdo a dobras dérmicas nucais, anormalidades ectodérmicas e displasias
linfaticas (AZUOLA-HERRA et al.,2015).

Dos problemas ortopédicos que podem ser encontrados em pacientes com
sindrome de Noonan, a escoliose € relatada entre 10% a 15%. Outras
anormalidades espinhais menos comuns que podem ser encontradas séao a cifose,
espinha bifida, vertebral e anormalidades nas costelas (ROMANO et al., 2010). A
fisioterapia na Sindrome de Noonan através de exercicios pode atuar nas alteracdes
ortopédicas e comprometimentos respiratérios, prevenindo e evitando suas
progressdes (CROONEN et al., 2017).

Os exercicios especificos voltados para a escoliose sdo frequentemente
utilizados para tratar pacientes com curvaturas leves a moderadas, na tentativa de
reduzir a necessidade de intervencéo cirargica (ROBERT et al., 2016). Com isso O
presente estudo tem como objetivo oferecer informacdes sobre a existéncia da
sindrome e suas caracteristicas fenotipicas, possibilitando assim o diagndéstico

precoce e tratamento das complicacoes.

A Sindrome de Noonan causa baixa estatura e promove varias alteracdes
0sseas, oculares, ortopédicas, hipotonia muscular e atraso neuropsicomotor entre
outras, razdo pela qual ser importante para uma melhor qualidade de vida as

intervencdes terapéuticas de uma equipe multidisciplinar. Nesse cenario pergunta-
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se: Quais prejuizos essas alteracdes podem trazer no desempenho motor desses
pacientes? Em relacao as intervencgoes terapéuticas, a fisioterapia neuropsicomotora

apresenta bons resultados com esses pacientes?

A proposta desse trabalho através desse relato € de propagar o conhecimento
a comunidade cientifica, aos pacientes e familiares e ao publico em geral acerca das
caracteristicas e as varias alteracfes aqueles que tem Sindrome de Noonan,
apresentando também para esse publico a importancia do tratamento
fisioterapéutico ao mostrar efeitos positivos no quadro neuromotor, melhorando

assim a funcionalidade e a qualidade de vida destes pacientes.

O objetivo deste trabalho € relatar um caso clinico de Sindrome de Noonan,
descrevendo sobre as alteragcbes no desempenho motor que criancas com essa
sindrome vivenciam as principais consequéncias que sofrem em detrimento dessas

alteracoes.

METODOLOGIA

CARACTERIZACAO DA PESQUISA

Trata-se de um relato de caso e analise descritiva. Contudo, para
embasamento do presente artigo sera realizada uma ampla revisao bibliografica nas
bases de dados: Scielo, LILAS, GOOGLE académico, Pubmed usando os seguintes
descritores: “Sindrome de Noonan”, “Desenvolvimento Infantil", "Fisioterapia”;
"Doencas Genéticas” para o melhor direcionamento acerca dos assuntos e

consequente contextualizacdo sobre o assunto.

LOCAL E PERIODO DA PESQUISA

A pesquisa em guestdo serd desenvolvida no Instituto Dr. Ledo Sampaio,
localizado na Avenida Maria Leticia Pereira, Bairro Lagoa Seca SN, em Juazeiro do

Norte, Ceara, No periodo de janeiro de 2022 a dezembro de 2022.
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POPULACAO E AMOSTRA

Crianga L.M. R, do género feminino, 03 anos de idade, residente em Juazeiro
do Norte, Ceara. Ela foi acolhida em uma Clinica escola de um Instituicdo de Ensino
Superior da mesma cidade, por apresentar atraso no desenvolvimento motor,

macrocrania e hipotonia, com diagnéstico de Sindrome de Noonan.

CRITERIOS DE INCLUSAO E EXCLUSAO

Faz parte dessa pesquisa uma crianca de 03 anos com Sindrome de Noonan.

Os critérios de exclusdo ndo se aplicam nesse estudo

INSTRUMENTOS E PROCEDIMENTOS DA PESQUISA

Os dados serdo analisados mediante informacdo do prontuario pela
pesquisadora, o0 levantamento cuidadoso da ficha de avaliacdo da fisioterapia
motora, bem como os registros das terapias realizadas e por meios de entrevistas
abertas com os familiares. Foi possivel compreender de forma detalhada toda ordem
cronoldgica do caso em questdo do nascimento até os dias atuais, sob o ponto de

vista da conducdo médica e fisioterapeuta sobre o caso.

ASPECTOS ETICOS

O projeto serd submetido ao Comité de Etica em Pesquisa do Centro
Universitario Dr. Ledo Sampaio (UNILEAO) para apreciacdo. Numero do parecer:
(5.736.004).Todos os participantes serdo informados dos procedimentos a serem
adotados na pesquisa. ApOs aprovacao e aceite da metodologia a ser empregada,
0s participantes serdo orientados a assinar um Termo de Consentimento Livre e
Esclarecido (TCLE) em acordo a resolugéo 466/12 do Conselho Nacional de Saude,
e carta de assentimento por se tratar de uma menor de idade, que visa a autonomia,

ndo maleficéncia, em beneficéncia e justica. O participante sera informado sobre os
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beneficios da pesquisa, garantindo seu direito de informar-se ou tirar dividas sobre
a pesquisa com o pesquisador, também ficara claro que a qualquer momento podera

desistir do estudo sem sofrer penalidade alguma.

RISCOS E MEDIDAS DE PROTECAO DE RISCOS

Os riscos dessa pesquisa serdo minimos com a quebra acidental do sigilo
e/ou a possibilidade de desconforto por partes do entrevistado. Para isso todos 0s
cuidados serdo tomados para que a identidade do paciente ndo seja revelada e
autorizacdo para uso de imagens sera obtida expressamente por meio do termo de

consentimento e Carta de assentimento, livre e esclarecido.

BENEFICIOS AO VOLUNTARIO

Os beneficios deste estudo € proporcionar a paciente melhora do quadro
clinico decorrente da SN e melhora na qualidade de vida, mesmo sabendo que a

Sindrome de Noonan é até esse exato momento uma patologia incuravel.

DECLARACAO DE TORNAR PUBLICO OS RESULTADOS E A
CONFIDENCIALIDADE

Serd informado aos participantes que os dados provenientes do estudo
estardo de posse apenas dos pesquisadores envolvidos na pesquisa e no momento
da publicac&o dos resultados do estudo em periodicos e/ou em eventos cientificos
nacionais e/ou internacionais serdo mantidos em sigilo quanto a identidade dos

participantes.

ANALISE DOS DADOS

Os dados serdo descritos através do programa Microsoft Word 2017 em
forma de tabelas e fichamentos apenas com intuito de organizar os dados e verificar

guais resultados serdo mais pertinentes para serem descritos no decorrer do
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trabalho e até mesmo pode ser adicionada alguma revisdo de literatura para
enriguecer a narragao e permitir ao autor apresentar de forma comparativa com o

estado da arte, seu estudo e observacoes.

RESULTADOS ATINGIDOS

Foi possivel apresentar neste estudo que o desempenho motor, forca e
resisténcia sdo significativamente prejudicados em criancas com sindrome de
Noonan, também é de extrema importancia levar a conhecimento as intervencdes
gue colaboram com a obtencdo de resultados terapéuticos favoraveis para a uma
boa condicdo de vida desses pacientes A fisioterapia por estar cada vez mais
inserida nos cuidados diarios das pessoas, entra como um meio de auxilio para o

tratamento do paciente com esta patologia.

6. RELATO DE CASO

Paciente L.M.R ,nascida no dia 24 de fevereiro de 2019, sexo feminino,
acompanhada pela pediatra, neurologista, cardiologista pediatra, endocrinologista,
fisioterapeuta e genética médica. Apresenta atraso no neurodesenvolvimento infantil
desde o nascimento. A crianca nasceu de parto Ceséario, termo, IG de 37 semanas.
Genitora apresentou 03 episodios de sangramento no oitavo més de gestacéo, nega
perda de liquido amnidtico, HAS E DM. Nasceu no Hospital S&do Lucas. Chorou ao
nascer, foi para a incubadora e aspirada e logo depois foi para o quarto da méae
‘mesmo dia”. A genitora teve hemorragia uterina e necessitou de 15 dias de
internagdo no mesmo hospital, na ocasido, a paciente estava de alta, nao
apresentou intercorréncia no periodo neonatal. Nega uso de toxicos na gestacao,
cigarros ou bebidas alcodlicas. Nasceu com peso de 2250G; Apgar 1° 8, 5° 9, IG

38s, comp. 47 cm, PC: 35cm, PT 32cm, sopro cardiaco, teste da orelhinha, do
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pezinho e do olhinho apresentaram normais. Manchas no corpo, Hemangioma e
Hipercromia café com leite.

Lorenna apresenta quadro de dimorfismo faciais, atraso no
neurodesenvolvimento infantil, cardiopatia congénita acianética com estenose valvar
e supravalvar pulmonar, forame oval pérvio, medindo 2cm com shunt E-D de carater
restritivo, baixa estatura e baixo peso. Foi realizado no primeiro ano de vida o exame
cariétipo com banda G: 46, XX e CGH- ARRAY:arr(1-22,X)x2, auséncias de
variacbes no numero de copias (CNVs) clinicamente significativas. Foram
identificadas algumas regides com perda de heterozigose (LOH) ao longo do
genoma. Em exames realizados obteve-se os seguintes resultados;

EEG (08-10-2019): Anormal, demostrando atividade irritativa pela presenca
de paroxismo de ondas excessivamente lentas e pontas-ondas lentas, bissicronas,
de projecao generalizada.

RM de cranio (30-08-2019); desproporcao cranio- encefalica caracterizada por
proeminéncia liquorica extra axial. Ha aspecto de pequeno retardo na mielinizacéo
parenquimatosa esperada para a faixa Etria. Correlacionar com os dados clinicos.
Restantes do parénquima cerebral com morfologia e atividades de sinais normais.
Tronco cerebral e cerebelo de aspecto normal. Ventriculos cerebrais com formas e
dimensdes normais. Sulcos corticais, fissuras e cisternas sem alteracdes. Espaco
subaracnoideo preservado. Auséncia de lesdes extra-axiais e de desvio da linha
média.

RM de cranio (13-08-2020): Os achados por imagem, associados ao relato
clinico, sugerem fortemente a possibilidade de leucomalacia periventricular, com
areas cisticas na substancia branca profunda periventricular associada a afilamento
difuso da mesma, notadamente nas regibes parieto- occipitais bilaterais.
Alargamento do espaco extra-axial no polo temporal esquerdo, sugestivo de cisto
aracnoideo. Demais aspecto descrito a cima. Exame oftalmologico: Apresenta
epicanto medial bilateral com BN+.

O diagnostico de SN se deu através do exame SINDROME NOONAN, PAINEL
COM 12 GENES realizado em (03-05-2021) onde foi diagnosticado uma variante
patogénica, em heterozigose, no gene SHOC2. De acordo com a guia do ACMG,
esta variante € classificada como patogénica, pontuando o(s) critério(s)
PM2,PP3,PP5,PS3,PS4(Pubmed:25741868). Os genes analisados foram
17;:BRAF,CBL,HRAS ,KRAS,LZTR1,MAP2K1,MAP2K2,NF1,NRAS,PTPN11,RAF1,R
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ASA2,RIT1,SHOC2,SOS1,SOS2,SPRED. Achados complementares; n&o foi

encontrado variantes de significado clinico indeterminado (VUS).

Resultado de interpretacéo;

SNV. Anexo 2.
Condicao Heranca Gene Posicéo Variante Zigosidade e
clinica Cromossomica classificacao
Sindrome de NM_0073 Heterozigose
noonan- Like  Autossdmica 73.3 (52,63%)
com perdas de Dominante SHOC2 Chri0: c.4A >G:p.
cabelos 112.724.120 (SEI’ZGly) Patogénica

anagenos
1(OMIM:607721

O teste neurolégico tem representando uma importante ferramenta na
compreensao das relacdes genotipica e fenotipica uma vez que seu uso tem
detalhado as limita¢c@es fisioldgicas de muitos individuos com sindromes genéticas.
Em termos gerais, a Neurologia e a Cinesiologia ocupa-se do estudo e do exame de
diferentes dominios fisiol6gicos, estabelecendo relacbes entre o cérebro e o corpo,
por meio de analises obtidos em exames padronizados é possivel descrever os

seguintes resultados;

Anexo 3. EXAMES NEUROLOGICOS. (01ano e 02 meses de idade)

Classificacao descricdo

PC: 47,5 cm DAP: 30; DBP:30

ATITUDE: Ativa e Reativa

POSTURA: Hipotonia axial e segmentar

PARES PIFR, MOE alterada, presenca de estrabismo, face

CRANIANOS: assimétrica, Uvula e palato sem alteracgdes.

FORCA: Grau IV

TONUS: Hipotdnico

TROFISMO: Normotrofico

REFLEXOS: Presentes, grau 2 Simétricos

MARCHA: Nano Tem
Macrocrania ou Macrocefalia ; sorriso social, senta pouco
sem apoio, tem sustento cefélico , pega os objetos, passa
de uma mao para outra; leva a boca, acompanha com o

DNPM: olhar.

DISMORFISMO: Ausente
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Anexo 4. AVALIACAO NEUROLOGICA E CINETICO-FUNCIONAL

(02 anos de idade)

Classificagao

descricdao

PC:
PESO:
COMPRIMENTO:

FONTANELA
ANTERIOR:
PERIMETRIA:

DISMOFISMO:

TONUS:
REFLEXOS:
TROFISMO:

DNPM:

IDADE OSSEA
VISAO

OBSERVACOES:

52 cm (Macrocefalia) (acima do percentil 98%)
8430G (abaixo do percentil 3%)
77,5 CM (abaixo do percentil 3%)
7X7 CM, Ampla

N&ao hé& bracos curtos e nem pernas curtas

Cabelos ralos, pouquissimo, olhos grandes, hiperlorismo,
baixa implantacédo das orelhas, hemagiomas na perna direita e
braco esquerdo; manchas café com leite salpicadas no tronco,
torax, MMSS e MMII, observa-se uma manchamais
acastanhada e medindo 7 cm X 1,5 cm na regido do mento
indo em direcao a base da orelha esquerda
Hipotdnico
Presentes, Grau 2 simetricos
Normotréfico

Atraso na liguagem e de todo o marcos do DNPM. Somente
fica sentada sem apoio. Ortostatismo com apoio. Auséncia de
reacao de paragquedas, auséncia de equilibrio em posi¢cdo em
pé, auséncia de reflexo de extensao.
Com atraso de 15 meses

Estrabismo visual (com impacto na coordenag&o motora fina)
ptose em olho esquerdo
Palato ogivalL.

Flacidez articular

. Anexo 5.  AVALIACAO NEUROLOGICA E CINETICO-FUNCIONAL

(03 anos e 08 meses de idade)



17

Classificacao descricao
PC. 54 cm (macrocefalia) (acima por percentil 3%)
PESO: 11,4KG (abaixo do percentil 3%)
COMPRIMENTO: 80,1 CM (abaixo do percentil 3%)
FONTANELA 2X2 cm
ANTERIOR:
PERIMETRIA: N&o ha bracos curtos e nem pernas curtas
DISMOFISMO: Cabelos ralos, poucos e ressecados, olhos grandes,
hiperlorismo, baixa implantacéo das orelhas, manchas café
com leite salpicadas no tronco, térax, MMSS e MMII,
TONUS: Normotoénico axial e segmentar
REFLEXOS: Diminuidos
TROFISMO: Normotrofico
DNPM: Fala frases de suas palavras,nédo consegue pular, chuta bola,
faz rabiscos, ortostatismo e marcha sem apoio, defict de
equilibrio na deambulacéo
IDADE OSSEA Com atraso de 12 meses
VISAO Estrabismo visual (com impacto na coordenagao motora fina)
ptose em olho esquerdo
OBSERVACOES: Palato ogival.
Flacidez articular
Ausencia de contratura, encurtamente ou deformidades.
FORCA Grau IV
MUSCULAR
SENSIBILIDADE
SUPERFICIAL E Normal; Tétil, dolorosa e térmica.
PROFUNDA

O acompanhamento com o Neurologista se faz necessario de forma continua a

cada 06 meses, a fim de avaliar as condi¢cdes neuroldgicas e evolucdes, evitando
novas patologias. As consultas com o hemodinamicista é realizado a cada 06 meses
e também exame de ecocardiograma para controle da estenose valvar e supra
valvar que a paciente apresenta, o ultimo ecocardiograma realizado foi relatado pelo
medico hemodinamicista que seria necessario a realizacdo do procedimento de
cateterismo. A cirurgia acontecera no més de Dezembro deste ano, 2022. A Crianga
também €& acompanhada pela endocrinologista, onde foi realizado exames de
horménios, RM do cranio e RX das maos para que fosse avaliado a necessidade de
introducdo de horménios do crescimento. Foi confirmado a necessidade da

introducéo hormonal, mais ainda néo se deu o inicio do tratamento.
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Lorenna iniciou a fisioterapia aos 03 meses de idade. Atualmente realiza T.O,
fisioterapia  motora, fisioterapia  visual ortoptico, estimulagdo  visual,
acompanhamento com a psicomotricista além de estudar meio periodo na creche
onde é trabalhada a socializacdo, estimulacdo motora e cognitiva. A paciente
apresenta sucesso na sua evolucdo, mas ir4 permanecer de forma continua em seu

tratamento fisioterapéutico.

Os objetivos fisioterapéuticos tracados para esta paciente foram: melhorar a
forca dos MMII, estimular a dissociagcdo de tronco, cintura escapular e pélvica;
estimular transferéncias funcionais (melhorar a deambulagdo e manter a ADM
articular (quadril, joelho e tornozelo); evitar deformidades osteo-mio-articulares; e
realizar orientacdes aos familiares).

As condutas aplicadas basearam-se em cinesioterapia motora através de
mobilizagbes passivas dos MMIl e MMSS e exercicio de alongamento muscular
analitico-passivo para MMII (triceps sural, isquio-tibiais); estimulacdes manuais,
treino de equilibrio, atividades ladicas; exercicios para fortalecimento muscular para
os MMII através de tomada de peso para MMII com a utilizacdo da bola suica e co-
contracdo muscular, mobilizagces articulares foram realizadas no quadril através de
movimentos de rotacdo interna e externa, aducéo, abducédo e flexdo extensdo; no
joelho, através de movimentos de flexdo extensdo; e no tornozelo através de
movimentos de dorsiflexdo, plantiflexdo e de inversao.

Para a complementacdo do tratamento fisioterapéutico optou-se por ensinar a
mae da paciente a estimular a deambulacéo, além de realizar algumas orientacdes,
como deixar a crianca em um espaco amplo o suficiente com brinquedos que

despertem seu interesse, para que a mesma possa se locomover.

7. DISCUSSAO

Nos casos em que ha heranca de genes relacionados a SN, a transmissdo do

gene materno € muito mais frequente do que a transmissao paterna (3:1) e isso se
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deve certamente ao criptorquidismo e a infertilidade masculina, contudo nos casos
de novo, o alelo que sofre mutacdo na grande maioria dos casos é de origem
paterna (BALLESTA; NAVARRO, 2010; YART; EDOUARD, 2018). A lorenna
realizou o exame genético Painel de Sindrome de Noonan em um laboratério da
cidade de Sao Paulo, onde abaixo do resultado o laboratério solicitava aos pais que
realizassem o mesmo exame, mas, por questdes pessoais 0s pais ndo puderam
realizar, a figura paterna apresenta tracos desta patologia.

Ao realizar uma avaliacdo fenotipica nos individuos com a Sindrome de
Noonan se observou que essa mutacao possuia uma maior prevaléncia de estenose
pulmonar, em contrapartida individuos ausentes dessa mutacgdo tiveram um indice
menor de cardiopatia hipertréfica (RIBEIRO, 2011) Anomalias craniofaciais estavam
presentes em 75% dos individuos com a mutacdo e em 47% sem a mutacao.
Caracteristicas estas que também estédo presentes na paciente deste estudo.

Roberts et al. (2013) ao realizarem estudos, observaram caracteristicas
presentes em pacientes com sindrome de noonan , perceberam que a baixa estatura
(93%) e a criptorquidia (94% no sexo masculino) foram as alteracfes clinicas
identificadas com maior frequéncia nesses individuos. A paciente desse relato,
apesar de ter nascido com uma estatura ideal, foi observado que ao longo do
processo de crescimento que houve uma estagnacédo em sua altura, conferindo a ela
a caracteristica de baixa estatura, além disso, caracteristicas clinicas que condizem
com a literatura cientifica.

Foi citado por Ballesta e Navarro (2010) em seus estudos enfatizados na
hematologia, um risco maior de desenvolvimento de leucemia mielomonocitica
juvenil, didtese hemorragica, alteracGes toracicas. Porém a paciente deste relato
gracas a Deus ndo foi encontrado alteragbes toracica e nem sanguineas. Outras
anomalias comportamentais, neurolégicas e cognitivas que nao sao diretamente
ligadas a sindrome de Noonan, como deficiéncia intelectual e TDAH também néo
foram identificadas na paciente deste estudo.

Atraso no desenvolvimento motor, atraso 0sseo, baixa estatura, baixo peso,
problemas visuais, foram encontrados na paciente relatada. A crianca também
apresentou manchas café com leite em regido do térax se expandindo até o mento e
base da orelha esquerda a qual levantou suspeita por parte da pediatra de possivel

neurofiboromatose onde foi descartado através do exame de RM e exame genético.
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Por conseguinte, torna-se importante aprofundar o conhecimento a respeito
das caracteristicas da sindrome de Noonan e o impacto destas no desenvolvimento
neuropsicomotor, trazendo para o portador melhor qualidade de vida, diminuicdo do
qguadro algico e mais funcionalidade (FUSCO et al., 2011; ROMANO et al., 2013;
AIANAZI et al., 2018).

CONSIDERACOES FINAIS

E notdrio que a Sindrome de Noonan é considerada uma doenca de dificil
diagnéstico, principalmente devido ao seu grande espectro clinico. O papel do
pediatra € de suma importancia para identificar as caracteristicas fenotipicas
classicas e os achados clinicos que acompanham a doenca. Para o correto
acompanhamento, é necessaria a colaboracdo de varios profissionais da saude ,
principalmente dos oftalmologistas e cardiologistas e fisioterapeutas. A descoberta
das mutacdes genéticas foi um grande marco para evitar o subdiagndstico, além de
se tornar uma doenca de bom prognoéstico com o correto acompanhamento dos
pacientes. Apesar de ndo existir cura, é possivel trabalhar evitando agravamentos

das consequéncias da sindrome e melhorar, ainda mais, seu prognostico.

OBSERVACAO: Tais equipamentos ja se encontram disponiveis na Instituicio

responsavel pela pesquisa (Centro Universitario Dr. Ledo Sampaio - UNILEAO).
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