Presentacion de Casos
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A este padecimiento se le conoce también con el tér-
mino Sindrome de Turner en el varon, por lo general
los cariotipos son normales, aunque en ocasiones
se pueden presentar mosaicismos.

Las anomalias m-s frecuentes son: estatura baja,
pterigium coli, pectus carinatum, cubito valgo, car-
diopatia congénita y una facies caracteristica. El hi-
pertelorismo, el epicanto, la ptosis palpebral, la hen-
didura palpebral antimongoloide, la micrognatia y las
anomalias auriculares son corrientes. La clinodacti-
lia, hernias y anomalias vertebrales, se observan
con menor frecuencia.

El fenotipo difiere del Sindrome de Turner en los si-
guientes aspectos: El retraso mental es mucho mas
leve. A nivel cardiaco se encuentra una estenosis
pulmonar, la coartacién de la aorta es rara, lo contra-
rio se observa en el Sindrome de Turner.

Los defectos gonadales tienen una gran variedad,
desde una gran deficiencia hasta un desarrollo se-
xual aparentemente normal.

En ocasiones los padres, y especialmente la madre
de estos nifios presentan alguna de las muchas ca-
racteristicas de este sindrome. La herencia no es
clara, pero se sugieren algunos mecanismos de
transmisién como: herencia dominante ligada al cro-
mosoma X, deficiencia o duplicacion indetectable de
un autosoma o de un cromosoma sexual, herencia
multifactorial.

Casos clinicos

Pacientes varones, que acudieron a recibir atencién
médica en el Hospital Enrique Garces por presentar
estatura baja, retraso mental leve, pterigium coli, de-
sarrollo menor de genitales externos, cubito valgo y
otros signos y sintomas.

Examenes complementarios
A més de los exdmenes de rutina de sangre, orina y
heces fecales se les sometié a un estudio citogené-
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tico que comprobd la presencia de Sindrome de
Noonan, en uno de los casos se descubrié que era
portador de un mosaico 45X0/ 46XY. Los demés ca-
sos fueron 46XY.

Resultados

Los 5 pacientes fueron sometidos a un examen fisi-
co completo y citogenético dando como resultados
lo siguiente:

Estatura baja 4 (80%), retraso mental leve 1 (20%),
hipertelorismo 4 (80%), ptosis palpebral 4 (80%),
epicanto 2 (40%), pabellones auriculares de implan-
tacion baja 5 (100%), linea posterior del cuello baja
4 (80%), pterigium coli 4 (80%), térax en escudo 1
(20%), pectus excavatum O (0%), clinodactilia 1
(20%), surcos simiescos en las manos 2 (40%), es-
tenosis de la valvula pulmonar 2 (40%), cardiomega-
lia grado I-Il 2 (40%), comunicacién interauricular 2
(40%), bloqueo incompleto de rama derecha 1
(20%), cubito valgo 5 (100%), espina bifida 1 (20%),
escoliosis leve 1 (20%), deformacidn interarticular bi-
lateral lumbosacra 1 (20%), pene pequefio 5
(100%), criptorquidia 2 (40%), testiculos retractiles 1
(20%), testiculos pequefios 5 (100%), estudio cito-
genético que confirma el diagnéstico de Sindrome
de Noonan 4 (80%).

Conclusiones

Los signos y sintomas mas frecuentes que se pre-
sentaron en estos pacientes con Sindrome de Noo-
nan fueron: pabellones auriculares de implantacion
baja, cubito valgo, pene y testiculos pequefios en un
100% de los casos.

Estatura baja, hipertelorismo, ptosis palpebral, linea
posterior del cuello baja, pterigium coli y estudio ci-
togenético que confirmé el Sindrome de Noonan en
un 80% de los casos.

Los demas signos y sintomas se presentaron en un
menor porcentaje que fue del 20 al 40% de los pa-
cientes.
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