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* Dona de 30 anys

* Sense antecedents medics

d’interes

* Gestacio espontania

gemel-lar bicorial-biamnica
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Cas clinic

* A les 30 setmanes de gestacio, la pacient ingressa per una amenaca
de part preterme que finalment comporta el naixement dels nadons a
les 31.3 setmanes

 Nado A:

e Exploracio fisica: coloboma unilateral corioretinia inferior a 'ull dret

e Ecografia abdominal: lleu dilatacio pielica amb ronyons de mida i morfologia

normals
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* Nado B:

e Exploracio fisica:

* Colobomes bilaterals de gran mida afectant tota la zona de la retina inferior i la meitat de la
zona macular

e Hemivertebres L1-L2i T2
e Ecocardiografia:

* Foramen oval permeable vs. comunicacié interauricular de 4-5mm

e Estenosi valvular pulmonar lleu

* Es realitza microarray que és normal i es cursa exoma que informa:

* Portador heterozigot del canvi patogenic c806T>C 8 p.M269T al gen SOS1 que s’associa amb
un patré d'heréencia autosomica dominant de

Sindrome de Noonan



Institut Catala de la Salut
Direccio d'Atencid Primaria
HEII’DPOI“HI'I& Mord

i'rdaetr;?? a la Salut Sexual i Reproductiva S I'n d ro m e d e N OO n a n

* Incidéncia 1/1000-2500 nascuts vius
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* 50% herencia autosomica dominant, 50% mutacions de novo

* Etiologia >25 gens:
* 50% mutacions en el gen PTPN11 ( 12qg24.1).
¢ 20% mutacions en la via metabolica RAS MAPK (KRAS, SOS1, y RAF1)

« Manifestacions fenotipiques heterogenies:
* Hipertelorisme
* Implantacio baixa de les orelles
 Talla baixa
« Estenosi valvular pulmonar

 Criptorquidia
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* Troballes ecografiques més frequents:
* Translucidesa nucal augmentada (sobretot >5mm i persistent)
* Polihidramni
* Embassament pleural
* Defectes cardiacs

* Microarray i cariotip normals. Detectable per tecniques de sequienciacio
massiva

e Baixa morbimortalitat

* Bon pronostic
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Actualment...

* Nadé A:
* Estenosi valvular pulmonar severa
* Hemivertebres L2 L3
* Lesio talamica probablement secundaria a hemorragia intraventricular
* Dilataci6 pielica esquerra resolta
* Coloboma coriorretinia dret
* Portador heterozigot del canvi patogenic c806T>C 8 p.M269T al gen SOS1

* Nado B:
» Estenosi valvular pulmonar = Valvuloplastia amb eéxit
* Hemivertebres L1-L2i T2
* Hemorragia intraventricular esquerra grau |l
 Dilatacio pielica bilateral
* Fractura humeral esquerra
» Atelectasia lobul superior dret

* Coloboma coriorretinia bilateral

* Pares: estudi genétic negatiu
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