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Noonan Sendromlu Bir Olguda Atriyal Septal Defekt

A Case of Noonan Syndrome Associated with Atrial Septal Defect

Güner Emel YOLSAL, Naci ÖNER, Coflkun ÇELT‹K, Nükhet ALADA⁄

Noonan sendromu (NS), boy k›sal›¤›, ensede dü-
flük saç çizgisi, yele boyun, kubitus valgus, pektus
ekskavatum ile karakterize bir genetik hastal›kt›r.
Bu nedenle, daha s›k olan Turner sendromu ile ka-
r›flt›r›l›r. Noonan sendromunda pulmoner stenoz en
s›k rastlanan do¤umsal kalp hastal›¤› olmas›na
ra¤men, nadir olarak atriyal septal defekt de görü-
lebilir. Bu yaz›da, yap›lan incelemelerle NS yan› s›-
ra atriyal septal defekt saptanan 11 yafl›nda bir k›z
çocu¤u sunuldu.
Anahtar Sözcükler: Çocuk; kalp defekti, do¤ufltan; kalp septal
defekti, atriyal/komplikasyon; Noonan sendromu/tan›.

Noonan syndrome is a genetic disease, character-
ized by short stature, low posterior hairline, a
webbed neck, cubitus valgus, and pectus excava-
tum. It may be confused with Turner’s syndrome
which is more frequent in the population. Pulmonary
stenosis is the most frequent congenital heart dis-
ease in Noonan syndrome, though, in rare cases,
atrial septal defect may also be detected. This case
report illustrates the coexistence of NS and atrial
septal defect in an 11-year-old girl.
Key Words: Child; heart defects, congenital; heart septal
defects, atrial/complications; Noonan syndrome/diagnosis.

Noonan sendromu (NS) Turner sendromu-
nun fenotipik özelliklerini tafl›mas›na karfl›n,
her iki cinste de görülebilen bir genetik hasta-
l›kt›r. Bu nedenle Turner’a benzer sendrom,
k›z psödo-Turner sendromu, erkek Turner
sendromu, Ulrich Noonan sendromu olarak
da adland›r›l›r. Toplumda 2000 do¤umda bir
görülür, k›z ve erkeklerde eflit oranda ortaya
ç›kar.[1-8]

Noonan sendromunda displastik pulmoner
kapa¤a ba¤l› olarak geliflen pulmoner stenoz en
s›k rastlanan do¤umsal kalp hastal›¤› olmakla
birlikte, di¤er kalp anomalileri de görülebil-
mektedir.[1-3] Hastalar›n %30’unda hipertrofik
kardiyomiyopati vard›r. Bu yaz›da, di¤er kalp

anomalilerine göre nadir olan, atriyal septal de-
fekt (ASD) ile NS’nin birlikte görüldü¤ü bir ol-
gu sunuldu.

OLGU SUNUMU
On bir yafl›n› bitirmekte olan bir k›z çocu¤u

üç y›ldan beri gittikçe artan beden e¤itimi
derslerinde baflar›s›zl›k, yafl›tlar› gibi koflama-
ma, kol ve bacaklar›nda güçsüzlük yak›nmala-
r› ile klini¤imize getirildi. Özgeçmiflinden, ak-
raba iliflkisi olmayan 42 yafl›ndaki sa¤l›kl› anne
ile 56 yafl›ndaki sa¤l›kl› baban›n dördüncü ço-
cu¤u olarak normal yolla evde do¤du¤u; do-
¤ar do¤maz a¤lamad›¤›; bir haftal›k iken sar›-
l›k ve emmeme nedeniyle bir üniversite hasta-
nesinde yat›r›larak tedavi gördü¤ü ve çocuk-
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luk dönemi boyunca önemli bir hastal›¤›n›n ol-
mad›¤› ö¤renildi. Aile öyküsünde genetik bir
hastal›k yoktu.

Fizik muayenesinde genel durum ve mental
durumu iyi (IQ puan›: 110), a¤›rl›¤› 37 kg (10-
25 persantil), boyu 151 cm (50. persantil), vücut
›s›s› 36 °C, nab›z 100/dk, kan bas›nc› 100/70
mmHg, solunum say›s› 20/dk idi. Alt ve üst
ekstremitede kuvvet kayb› vard›. Yüzü dis-
morfik idi (3.7 cm ile üst s›n›rda hipertelorizm,
epikantus, ptozis, antimongoloid göz çekimi,
bas›k burun kökü, hafif prognatismus). Kulak-
lar› düflük (fiekil 1a), sert dama¤› dar ve yük-
sek yerleflimli, ense saç çizgisi düflük idi. Yele
boyun görünümü vard› (fiekil 1b). Sa¤ gözde
+2°, sol gözde +1.5° miyopi nedeniyle gözlük
kullan›yordu.

‹skelet ve kas sistemi muayenesinde iki ta-
rafl› tenar ve hipotenar atrofi, kubitus valgus,
sa¤ elde simian çizgisi, torakolomber bölgede
aç›kl›¤› sola bakan skolyoz gözlendi. Dolafl›m
sistemi muayenesinde, pulmoner odakta 2/6
fliddetinde sistolik ejeksiyon üfürümü yan›nda
S2 sabit-çift ve sert duyuluyordu. Tanner evrele-
mesine göre aksilla, pubis ve meme geliflimi 2
idi; genital muayenesinde özellik saptanmad›.

Laboratuvar incelemelerinde hemoglobin
14.7 gr/dl, eritrosit say›s› 4.990.000 mm3, Hct

%42.9, trombosit say›s› 257.000 mm3, serum lu-
teinizan hormon 5.74 mIU/ml (yafl›na göre
yüksek), FSH 6.67 mIU/ml (yafl›na göre yük-
sek), LH/FSH 0.86, CK 158 mg/dl (normal)
saptand›. Genitoüriner sistem ultrasonografisi
ve telegrafisi do¤ald›. EKG’de sa¤ aks devi-
yasyonu, inkomplet sa¤ dal blo¤u, RSr’; eko-
kardiyografide 18 mm osteum sekundum tip
ASD saptand›. Bu bulgularla ameliyat edilen
olgunun kromozom analizi 46 XX olarak belir-
lendi.

TARTIfiMA

Noonan sendromu ilk kez 1883 y›l›nda Ko-
bilinsky taraf›ndan bir hastada tarif edilmifltir;
1963 y›l›nda Jacqueline Noonan, fenotipik
özellikleri Turner sendromuna benzeyen ve
karyotipi normal olan 19 kad›n ve erkek hasta-
da bu sendromu daha ayr›nt›l› tan›mlam›fl-
t›r.[1,9] Genellikle sporadik olarak görülen NS,
otosomal dominant olarak da geçebilir. No-
onan sendromuna yol açan birçok gen tarif
edilmifltir (PTPN 11, NS 1, NF 1, NF 2). Tek bir
gen de sendroma yol açmak için yeterli olabi-
lir. Olgular›n %50’den fazlas› PTPN 11 genin-
deki “missence mutasyon” sonucunda olufl-
mufltur. NS 1 geni 12q24, 1 lokalizasyonunda
bulunur; 17. kromozomun uzun kolunda yer
alan nörofibromin genindeki (NF 1) mutasyon

fiekil 1. (a) Noonan sendromunda yüz ve (b) yele boynu görünümü.

(a) (b)
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sonucunda nörofibromatozis ve NS (NFNS)
birlikte oluflabilir.[2,10]

Olgumuzda yele boyun, düflük saç çizgisi,
kubitus valgus saptand›¤›ndan ilk olarak top-
lumda daha s›k rastlanan Turner sendromu
düflünüldü. Ancak, puberte bulgular›n›n bafl-
lam›fl olmas›; ultrasonografide overlerin nor-
mal bulunmas› ve karyotipinin 46 XX olma-
s›yla Turner sendromundan uzaklafl›ld›. Noo-
nan sendromunun ayr›c› tan›s›nda XO/XY
mozaisizm, fetal hidantoin sendromu, fetal
mysolin sendromu, fetal alkol sendromu da
düflünülmelidir.[1] Mendez ve Opitz[7] NS’li ol-
gular›n Watson ve Leopard sendromuyla ay›-
r›c› tan›s›n›n mutlaka yap›lmas› gerekti¤ini
bildirmifllerdir. Ancak, bu iki sendromda da
pulmoner stenoz ile birlikte multipl lentigi-
nöz deri döküntüsü ve cafe-au-lait lekeleri gi-
bi deri bulgular›n›n olmas› bu tan›lardan bizi
uzaklaflt›rd›.[2,7]

Noonan sendromunda Turner sendromun-
da oldu¤u gibi mutlak hipogonadizm saptan-
maz; ancak pubertede gecikme olabilir. Nor-
mal pubertal geliflim ve fertilizasyon geç de ol-
sa gerçekleflmektedir.[6,11] Olgumuzda da takip
s›ras›nda menarfl geliflti. Noonan sendromu-
nun tipik bulgular› olan yele boyun, düflük en-
se saç çizgisi, hipertelorizm, anti-mongoloid
göz çekimi, epikantus, ptosis, miyopi, bas›k
burun kökü, displastik kulaklar, dar ve yüksek
yerleflimli sert damak, skolyoz, kubitus val-
gus, simian çizgisi bulunmaktayd›. Noonan
sendromunda olabilen, erken dönemde bes-
lenme zorlu¤u öyküsü hastam›zda da vard›.
Noonan sendromunda motor geliflimsel gecik-
me, ö¤renme yetersizli¤i, konuflmada gecik-
me, yüksek frekansl› seslere karfl› sensorinöral
hafif iflitme kayb›, hafif-orta derecede zeka ge-
rili¤i de görülebilir. Son y›llarda, büyüme hor-
monu tedavisinin de etkisiyle NS’li hastalarda
normal s›n›rlarda boy uzunlu¤u sa¤lanabil-
mektedir.[12]

Noonan sendromunda do¤umsal kalp has-
tal›¤› %68 oran›nda bildirilmifltir. En s›k görü-
len displastik ve kal›nlaflm›fl pulmoner kapa-
¤›n yol açt›¤› pulmoner stenozdur. Pulmoner

stenozun hastalar›n yar›s›nda bulunmas› ne-
deniyle bu kalp anomalisi NS ile birlikte an›l-
maktad›r.[2] Ayr›ca, olgular›n %30’unda anteri-
or septal bölgede veya tüm septum ve serbest
duvarlar› ilgilendiren yayg›n sol ventrikül hi-
pertrofisi, asimetrik septal hipertrofi de görü-
lebilir. Noonan sendromunda ASD görülme
s›kl›¤› %8-10 aras›nda bildirilmifltir.[1,3,13,14] Di-
¤er do¤umsal kalp hastal›klar› ventriküler
septal defekt (%5), ve patent duktus arteri-
osusdur (%3).

Sonuç olarak, nadir de olsa NS ile birlikte
pulmoner stenozdan baflka kalp anomalileri
olabilmektedir. Bu olgularda tedavinin belirlen-
mesinde mutlaka pediyatrik kardiyoloji bölüm-
leri ile iflbirli¤i yap›lmal›d›r.
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