A SINDROME DE NOONAN E A NECESSIDADE DO DIAGNOSTICO PRECOCE -
UMA REVISAO DE LITERATURA INTEGRATIVA

INTRODUGCAO: A Sindrome de Noonan (SN) é uma sindrome genética, autossdmica
dominante causada por alteracdes de um dos genes da via RAS/MAPK. E
caracterizada por facies tipicas, cardiopatia congénita, baixa estatura, falhas de
coagulacdo, pescoco alargado. O diagndstico € importante para minimizar as
comorbidades que essa sindrome provoca, oferecendo uma melhor qualidade de vida.
OBJETIVO: Compreender a importancia do diagnostico precoce da Sindrome de
Noonan. METODO: Trata-se de uma revis&o integrativa, as informacées foram obtidas
das bases: Pubmed e Medline, utilizando os descritores: “Sindrome de Noonan” e
“Cardiopatia Congénita”. Foram encontrados 88 artigos, sendo selecionados 3,
mediante critérios de inclusdo: artigos dos ultimos 5 anos e relacionados ao tema; e
critérios de exclusdo: artigos duplicados. RESULTADQOS: Observou-se que a
sindrome ocorre em cerca de uma em cada 1.000 a 2.500 pessoas tornando-a
relativamente comum e com distribuicio semelhante em ambos os sexos. O
diagnéstico € clinico, dependendo da detec¢cdo de uma ou mais caracteristicas
sugestivas, sendo comum facies distintas, cardiopatias e baixa estatura. A partir disso,
sao feitos testes genéticos para confirmacdo das mutacdes e da sindrome. Apesar
disso, hd um atraso no diagndéstico de pacientes com doenca cardiaca congénita, pois
0 exame clinico e testes genéticos ndo sao inseridos como rotina. Nao existem
tratamentos especificos para SN, € uma doenca que ndo tem cura. Quando
diagnosticada precocemente permite o tratamento das manifestacfes clinicas. Além
disso, observou-se que a expectativa e qualidade de vida dos portadores da doenca
depende do fenétipo inicial de cada um. CONCLUSAQ: O diagndstico correto e
precoce promove a melhoria da qualidade de vida dos individuos com SN. Mesmo nao
havendo cura, os portadores da doenca tém um acompanhamento multidisciplinar e
recebem o tratamento adequado dos disturbios identificados. Isso proporciona o
aumento da expectativa de vida e uma vida sem grandes limitacdes.
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