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N00NAN Sendromunda biylme ve blylime hOrmoNU sedavisi

Prof. Dr. Merih Berberoglu, Prof. Dr. Zeynep Siklar

N00NAN Sendromunda bo¥ Kisalidr bekienen bil' buigu mu?

Noonan sendromu normal blylUmeyi olumsuz etkileyebilmekte ve Noonan sendromlu ¢ocuklar
yasitlarina gére daha kisa kalmaktadir.

Olgularda dogum agdirlidi siklikla normaldir. Ancak blylme zamanla yavaslar ve Noonan
sendromlu bircok cocuk normal hizda blyUmezler. BlyUme geriliginin nedenleri arasinda
Ozellikle erken yaslarda yetersiz kilo alimi, bUylme hormonu eksikligi gibi blyUme hormonu
ekseni ile ilgili sorunlar, ergenlik déneminde blylme atadinin gecikmesi sayilabilir. Eriskin
dénemde boy kisaligi yaygin olarak saptanmaktadir. Bu nedenle Noonan sendromlu ¢cocuklar
blUyUme acisindan dikkatle degerlendiriimeli ve blylUme verileri uygun blyUme cizelgeleri ile
izlenmelidir.

NOONAN Sendromunda boy Kisalidinin tedavisi 01as: mif

Boy kisaligi saptanan, yetersiz boy uzamasi olan Noonan sendromlu ¢ocuklarin éncelikle ﬁ ‘Fy:’
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temel arastirmalari yapilmali, beslenmeleri diizenlenmeli, varsa hipotiroidi gibi ek sorunlari
tedavi edilmelidir.

Noonan sendromlu ¢ocuklar blylmenin optimize edilmesi amaciyla cocuk endokrinoloji Cot

uzmanlari tarafindan degerlendirilmelidir. Gereken olgularda blyUme hormonu tedavisi \ =
verilebilmektedir. BlyUdme hormonu, Noonan sendromu ile iliskili boy kisaliginin
tedavisinde basariyla kullanilmaktadir. Ozellikle biyiime geriliginin erkenden saptanmasi,
tedaviye yanitlarin da daha iyi olmasini saglamaktadir.

b
I
|
;
b
4

100nan Sendromunda iziem

Dog. Dr. Melek Yildiz, Prof. Dr. Feyza Darendeliler

1. Genetik degerlendirme: Noonan Sendromu (NS) klinik olarak dtstnuldiginde veya
kusku duyuldugunda genetik degerlendirme yapllir.

2. Kalp Damar sistemi: Tani aninda kardiyolog tarafindan ayrintili bir kardiyak
degerlendirme, elektrokardiyografi ve ekokardiyografi yapilmasi gerekir. Kardiyak
sorunu olanlar kardiyolog tarafindan belirlenen araliklarda izlenir.

3. Bliyiime ve hormonlar: Boy kisalidi, ergenlik gecikmesi ve hipotiroidi acisindan izlem
gerekKir.

4. Bobrek ve genital sistem: Bobrek anomalileri acisindan Uriner sistem ultrasonografisi
yapillir. Erkekler inmemis testis acisindan degerlendirilir.

5. Mide bagirsak sistemi: Beslenme glicligu ve gastrodzofageal refll acisindan izlenir.
Gerektiginde beslenme danismanligi alinabilir.

6. Kan sistemi ile ilgili problemler: Kanama bozukluklari acisindan izlenir. Cerrahi girisim
planlanan hastalarda dikkatli olunmalidir.

7. Bilissel diizey ve davranissal problemler: Yillik olarak gelisimsel tarama yapilir. Tarama
sonucu anormal ise tam ndropsikolojik testler yapilir.

8. GOz ve kulak problemleri: Detayli gbz muayenesi yapllir ve her 2 yilda bir tekrarlanir.
isitme testi yapilir ve cocukluk boyunca yillik olarak tekrarlanir.

9. Kemik sistemi ile ilgili problemler ve dis sorunlari: Yillik olarak g6gus ve sirt
muayenesi, anormal gérinim varsa radyografi dnerilir. Her muayenede disler kontrol
edilir. 1-2 yaslarinda dis hekimi degerlendirmesi istenir ve kontrollere yillik olarak
devam edilir.

10. Lenfatik sistem: Periferik lenfédem acisindan hastalar her muayenede degerlendirilir.

11. Anestezi riski: Genel anestezi alirken malign hipertermi (atesin cok ylUkselmesi)
acisindan standart riskli kabul edilir. Malign hipertermi ile iliskili anesteziklerden
kacinilir.

(Cocugunuzun bireysel ihtiyaglarina gore izlem degisebilir).
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noonan Sendromiu yetiskinlerde sadlik dereksinimiert

Doc. Dr Saygin Abali, Dr. Ganimet Onen

Cocukluk ve ergenlik déneminde ailesi ile birlikte dlzenli hekim ziyaretlerini yapan Noonan sendromlu (NS) bireylerin tim
yasamlari boyunca saglik kontrollerini aksatmamasi &nemlidir.

Bu rehber ile, hekim ziyaretlerinizin planlanmasinda siz NS’li bireyler veya sizleri izleyen Aile Hekimlerine rehber olunmasi
hedeflenmistir. Bu konuda Tibbi Genetik Uzmanlari da yol gdsterici olacaktir.

Tibbi Genetik ve Perinatoloji disindaki bazi brans hekimlerinin NS ile ilgili yeterli deneyimleri olmayabilir. Bu durumda, bu
rehber ile hekimi bilgilendirmeniz yol gdsterici olacaktir.

(_uzmanik brang:

Oneriler
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Tibbi Genetik

» Ozellikle gebelik planlaniyorsa gebelik olusmadan &nce mutlaka
genetik danisma alinmali

* “Preimplantasyon genetik tani” hakkinda bilgi edinilmesi &nemli

Uroloji/Jinekoloji
(infertilite)

« Cinsel yasamla ilgili sorunlar ve/veya dUzenli cinsel iliskiye ragmen
gebelik saglanamamasi durumunda basvurulmali
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Perinatoloji
(Gebelik izlemi)

* Gebelik sirasinda annenin ve bebegin mutlaka bir perinatoloji uzmani
tarafindan izlemi gerekli
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* NS’li annede pihtilasma bozukluklarina bagli olusabilecek sorunlar

Kardiyoloji

* Daha &ncesinde tanisi olan eriskinlerde mevcut hastaligin izlemi,

* (Pulmoner artere yonelik girisim uygulanmis ise pulmoner kapak
yetersizligi)

» Herhangi bir yapisal bir kalp hastalik veya bir belirti olmasa da yasam
boyu izlem (&zellikle aortik hastalik icin)

* Aspirin kullaniminda dikkatli olunmali

Ruh Sagligi ve Hastaliklar

* Yasam boyu izlem

» Kaygl bozuklugu, duygudurum bozukluklari ve sosyal sorunlar
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Noroloji  Rutin bir izlem gerekli olmamakla birlikte nérolojik belirtiler olusursa
mutlaka degerlendirilmeli
» Noéroloji uzmani tarafindan uygun gériiliirse kraniyal MR goérintileme
yapilmali
ic Hastaliklan « Tiroid islevlerinin 3-5 yil ara ile taranmasi
Dermatoloji * Lenfédem izlemi yapilmali

« Keratozis pilaris, uleritema ofriyogenez sikligi fazla

 Deri kurulugu nemlendirici kullanimi ve gerekli olgularda topikal
salisilik asit+Ure kullanimi veya topikal steroid tedavisi yararli
olabilmekte, retinoidlerle tedavinin yararsiz olabilecedi belirtilmektedir

« isitme degerlendirmesi

Kulak Burun Bogaz

* Rutin Dis Hekimi izlemi

Dis Hekimligi

* Cenenin dev hiicreli lezyonlarinda artis

* Pihtilasma bozukluklar

Anesteziyoloji (Cerrahi bir
islem gerekli ise cerrahi
oncesi)

« Kardiyoloji muayenesi (Aspirin kullaniminda dikkatli olunmalr)
« Kraniyofasiyal/vertebra sorunu olanlarda entlibasyon zorluklari

« Spinal anestezide yasanabilecek sorunlar acisindan bilgilendirme
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