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Síndrome de Noonan análisis 
de 5 casos.

Señor E d ito r:

En el Vol. 26 No. 2-3 de octubre de 2001 apareció 
publicado el Artículo “Síndrome de Noonan análisis 
de 5 casos presentados en 6 meses en el Hospital 
Enrique Garcés ” [ Rev Fac Gien Med (Quito) 2001 
26:37-8]. De este me permito respetuosamente rea­
lizar ciertas puntualizaciones.
El Síndrome de Noonan (MIM 163950)1 es un sín­
drome que también es conocido como Síndrome de 
Turner masculino ; Síndrome de pseudo Turner fe­
menino o Turner con cariotipo normal2 debido a que 
las características fenotípicas de ambos son muy 
parecidas. Pero a pesar de sus similitudes su etiolo­
gía es muy diferente:

• El Síndrome de Turner, con cualquiera de sus va­
riantes incluirá siempre alteración cromosómica en 
el X (ausencia 45,X0; isocromosoma 46,X i(Xp); 
mosaicismo 46,XX /45,X0; e incluso inversión Xp)3

• El síndrome de Noonan en cambio es un proble­
ma genético, debido a mutaciones en el gen 
PTPN11 ubicado en el cromosoma 12 [12q24.1] . 
Este gen codifica el non receptor de la proteína Tiro- 
sin-fosfatasa SHP2. Se ha encontrado que existen 
mutaciones en el gen PTPN11 en cerca de la mitad 
de pacientes con Noonan estudiados.4

Es conocido que los problemas de tipo GÉNICO ,es 
decir aquellos cuyo origen esta dado por alteración 
de un gen , NO pueden ser diagnosticados con un 
estudio citogenético. Un estudio citogenético nos 
permite solo analizar y diagnosticar problemas de ti­
po cromosómico. Por lo tanto el síndrome de Noo­
nan no se diagnóstica con cariotipo.
El diagnóstico de este síndrome es eminentemente 
clínico y el estudio citogenético únicamente nos per­
mite descartar la presencia de una alteración cromo­
sómica compatible con el Síndrome de Turner, mas 
no confirmar el diagnóstico de Noonan. Entre algu­
nos diagnósticos diferenciales no cromosómicos de 
Noonan se pueden citar el Síndrome fetal de la hi- 
dantoína; síndrome fetal de la mysolina; el Síndrome 
alcohólico-fetal5 o el síndrome fetal de la primidona 
fetal.6
En uno de los 5 casos reportados, el estudio reveló

la presencia de un mosaico 45,X0 / 46XY (extraña­
mente en el mismo no se reporta el porcentaje). Es­
to descarta totalmente en él, el diagnóstico de Sín­
drome de Noonan. Ese niño se encuentra afecto por 
mosaicismo 45X0/46XY. [En este caso el estudio ci­
togenético descartó la presencia de un problema gé- 
nico al detectar un problema cromosómico].
En la actualidad se encuentra utilizando para el diag­
nóstico del Síndrome de Noonan, el análisis del pa­
trón del perfil metacarpofalángico [metacarpopha- 
langeal pattern profile (MCPP)]. Este análisis permi­
tió en un estudio la correcta clasificación de 93 % de 
pacientes con Noonan basándose en 2 variables 
MCPP (Metacarpo 1 y Falange medial 3).7 
Acerca de su herencia, esta era antes discutida pe­
ro en la actualidad se considera que el Síndrome de 
Noonan se hereda de forma esporádical ,5 (su fre­
cuencia es 1 cada 1000-2500 RN vivos) 1 o autosó- 
mica dominante con expresión muy variable1'2 5 aun­
que como se nombró anteriormente solo el 50 % de 
los casos tiene mutaciones en PTPN114 lo que ha­
bla de que existe heterogeneidad genética.25
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