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00N SendrOMU belirEiert Ve ansi. .

noonan sendromunda KIinik buldular

Prof. Dr. Siikran Darcan, Dr. Sirmen Kizilcan Cetin

N00NAN Sendromu nedir?

Noonan sendromu dogumsal bir hastaliktir. Ylz bulgulari, dogumsal kalp hastaliklari ve boy kisalidi ile dogumdan sonra
fark edilir. Cesitli genlerdeki mutasyonlar Noonan sendromuna yol acar.

NOONAN Sendromu bulgular: nelerdir?
) & Yiiz Bulgulan J

* Yenidogan bebeklerde, katlanmis, kivrimli kalin, ense derisi

» On bingildadin gec kapanmasi

« iki gdz arasi mesafenin normalden uzun olusu

* Asagi egimli géz cizgisi

* Burun ile Gst dudagdi birlestiren dikey bicimdeki iki ince ¢izgi arasi alanin derin olusu
« Alt cenenin Ust ceneye gore geri yerlesimli olusu

« Kalin kivrimli, arkaya acili kulaklar

* GOz tembelligi, sasllik, astigmatizm

- Go5is _J
Kunduraci g6gus ('iman tahtas!’ olarak da bilinen gdgsiin éntindeki kemigin ice dogru cokuklik
olmasi)

boY Kisalid

* Noonan Sendromu olanlarin %50-70’inde goérullr.

« ilk yas icinde beslenme isteksizligine bagl biylime yavaslar.

* Cocukluk déneminde boy kisaligi daha da belirginlesir.

* Ergenlik déneminde blylme atadi yapamazlar. © o

* Ergenlik yaklasik iki yil kadar gecikir. Eriskin boya 20 yas civari ulasilir. ;

* Eriskin boy ortalamasi erkeklerde ortalama 162,5-169,2 cm arasinda kadinlarda ortalama { \
152,7-154,4 cm arasinda oldugu bildirilmistir.

« BlylUme hormonu tedavisi eriskin boya katki saglar. -

| X KaIP damar hastalkIar:

» Dogumsal kalp hastaligi %80’ den fazladr.
* En sik %40 oranla pulmoner stenoz (akcigere kan giden kapaktaki darlik) géralir.

* Diger kapak anomalileri; kalp kasinda kalinlasma ya da kalp duvarlarinda delik (atrial septal
defekt, ventrikuler septal defekt) gorilebilir.

Ogrenme giicliigii gozlenebilir.
inmemis testis %80 hastada gdzlenir.

Bobrek anomalileri, lenfatik malformasyonlar, ortopedik sorunlar (skolyoz-omurga edrilidi,
kifoz-kamburluk), kanama bozukluklari, kanser olusumuna yatkinhk gozlenebilir.

noonan Sendromu nasi tanr alr?

YUz bulgular, kalp bulgulari, boy kisaligi Noonan Sendromu tanisi icin kusku
olusturur. Bu durumda genetik test ile tani dogrulanir. Ancak %85 olguda genetik
tani konabilmektedir. Her ne kadar mutasyon saptanan genetik test Noonan
Sendromu tanisini dogrulasa da mutasyon saptanamamasi hastalik olmadidi
anlamina gelmez. Bu nedenle Noonan Sendromu siklikla klinik tani almaktadir.
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n00AN SendromU belirEiler Ve fanis:

1noonan sendromunda esiik eden bulgular

Prof. Dr. Siikran Darcan, Dr. Sirmen Kizilcan Cetin

N00NAN Sendromunda eslik eden dider Sistem #  lenf Sistemi buldular: nelerdir?
bUIdUIATT Nelerdir? L\ * Avug ici ve ayak tabaninda ddem (bebeklik donemi)
) * Akciger ve akciger zarinda 6dem

M Noonan Sendromunda boy kisalid, ydz bulgulart ve dogustan kalp kusurlar gibi
sorunlara ek olarak gz, isitme, dis, ndrolojik sistem, lenf sistemi, deri, kas-iskelet
sistemi, genitoriner sistem bulgulan da gérdlebilir. izlem de ilgili sistemlere ait

+ Karin bosludunda ve badirsaklarda ddem

Kas iskelet bulgular: nelerdir?

sorunlara tani konulmasi yasam kalitesini ddzenlemek icin onemlidir. = + Boy kisalii
~ 962 bUISUIATT DQIGFdiF? &N + On gogus duvari yapisal bozukluklan( kunduraci gogsii)
s o I8 Gozkapaginda dstklik ~gmurga bozukluklar (skolyoz-kqmpyrluk?
32 « Asad egimli gz cizgis + Asir esnek eklem yapisi (bebeklik doneminde)
« Kirma kusurlar (astigmatizm-miyopi- hipermetropi) NOroI0Jik Ve biligsel bulgular
* G0z kaymasl nelerdir?

* Kornea sorunlan

« 662 dibi sorunlart + Olgular genellikle normal zekaya sahiptir

+ Olgularin %10-40" inda 6zel editim gereksinimi olur

KUIQK Ve iSitme bulgular: nelerdir? » Bebeklk doneminde motor gelisim basamaklarinda gecikme,
--057 * Dis kulak yolu sekil bozuklugu asiri esnek eklem yapisi ve kaslarindaki gevseklikten dolay olur
« [sitme kaybi + Duygulari tanimlama ve sozlii olarak ifade etme kabiliyeti geri
+ Tekrarlayan orta kulak iltihabi olabilir
di5 bUIgUIar: nelerdir? +Konusma bozuluklr
& « Cene gelisim sorunlan (Alt cenenin {ist ceneye gore geri yerlesimli olusu) m besienme SOruniar: nelerdir?
+ Ortodontik sorunlar ‘ + Zayif emme (bebeklik donemi)
‘ : ) A * Refll
/ (ol CIIE DUISUIATT NGICT T + Tup bagil beslenme
* Dostk S?( §|zg|3| + Beslenme sorunlari genellikle 1-2 yas arasinda diizelmektedir
~~  *Yavas biyiyen sakal .
« Koltuk atti ve genital bolgede seyrek killanma denisouriner Sistem buldulari

o
Y )

+ Kisa ve genis tirnaklar
« Stitli kahve cilt lekeleri
* Koyu renkli benler -

nelerdir?

+ Bobrek gelisim sorunlari (renal agenezi-hipoplazi)
+ [drar yollarinda genisleme

« [drar yollarinda darlik

* Inmemis testis

+ Ergenlik gecikmesi

(' .

P

Noonan Sendromlu ¢ocuklarin bulgularini tanimak ve tani sonrasi ek bulgular agisindan izlemlerin dizenli yapilmasi
gereklidir.

no0Nan Sendromu auiriCr &an:

Prof. Dr. Semra Cetinkaya, Dr. Aslihan Arash Yilmaz

Noonan Sendromu, yaklasik 1/1000 siklikla gértlen en yaygin genetik bozukluk grubu olan ‘RASopati Sendromlarr’ndan
biridir. Bu grup sendromlarin ortak &zellikleri; sendroma &zgu bir kafa ve yiz sekli, kalp sorunlari, kas ve iskelet sistemi
bozukluklari, cilt lezyonlari, 8§renme sorunlari ve armis kanser riskidir. Ancak bu sendromlar grubu altinda; bazi sorunlarin
daha hafif, bazi sorunlarin ise daha adir oldugu degisik klinik durumlar
olabilmektedir. Ornegin; daha fazla kilo ile dogma durumunun olmasi, cilt
bulgularinin daha az gértlmesi, 6grenme glcliginin daha az belirgin
olmasi, beslenme sorunlarinin daha az olmasi, yasla diizelme egiliminde
olan kalp ritim bozukluklarinin olmasi, medulloblastom ve néroblastom
gibi kanserlerin daha sik gortlmesi, kalp kapak sorunlarinin daha sik
gorllmesi, ndrolojik sorunlarin daha sik gérilmesi farkl alt gruplari isaret
edebilmektedir. Aileler ‘Noonan Sendromu’ tanisi ile karsilastiklarinda; bu 2
sendrom ile ilgili tim sorunlarla daha az siklikta veya daha yogun siklikla '
karsilasabileceklerini bilmeli, ayrintilar konusunda ilgili hekimlerden bilgi A
almalidir. Her karsilastiklari bilgiye itibar etmemelidir. ﬁ' ‘1 J(
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