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OLGU SUNUMU

Noonan Sendromlu Bir Olguda Atriyal Septal Defekt

A Case of Noonan Syndrome Associated with Atrial Septal Defect

Giiner Emel YOLSAL, Naci ONER, Coskun CELTIK, Niikhet ALADAG

Noonan sendromu (NS), boy kisaligi, ensede du-
sk sac cizgisi, yele boyun, kubitus valgus, pektus
ekskavatum ile karakterize bir genetik hastaliktir.
Bu nedenle, daha sik olan Turner sendromu ile ka-
nistirilir. Noonan sendromunda pulmoner stenoz en
sik rastlanan dogumsal kalp hastaligi olmasina
ragmen, nadir olarak atriyal septal defekt de goéri-
lebilir. Bu yazida, yapilan incelemelerle NS yani si-
ra atriyal septal defekt saptanan 11 yasinda bir kiz
¢ocug@u sunuldu.

Anahtar Sézclikler: Gocuk; kalp defekti, dogustan; kalp septal
defekti, atriyal/komplikasyon; Noonan sendromu/tani.

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 Ozelliklerini tasimasina karsin,
her iki cinste de goriilebilen bir genetik hasta-
liktir. Bu nedenle Turnera benzer sendrom,
kiz psodo-Turner sendromu, erkek Turner
sendromu, Ulrich Noonan sendromu olarak
da adlandirilir. Toplumda 2000 dogumda bir
goruliir, kiz ve erkeklerde esit oranda ortaya
cikar."®

Noonan sendromunda displastik pulmoner
kapaga bagh olarak gelisen pulmoner stenoz en
sik rastlanan dogumsal kalp hastaligi olmakla
birlikte, diger kalp anomalileri de goriilebil-
mektedir."” Hastalarin %30'unda hipertrofik
kardiyomiyopati vardir. Bu yazida, diger kalp

anomalilerine gore nadir olan, atriyal septal de-
fekt (ASD) ile NS'nin birlikte goriildiigi bir ol-
gu sunuldu.

OLGU SUNUMU

On bir yasin bitirmekte olan bir kiz ¢gocugu
ti¢ yildan beri gittikge artan beden egitimi
derslerinde basarisizlik, yasitlar1 gibi kosama-
ma, kol ve bacaklarinda giigsiizliik yakinmala-
r1 ile klinigimize getirildi. Ozgegmisinden, ak-
raba iligkisi olmayan 42 yasindaki saglhkli anne
ile 56 yasindaki saglikli babanin dordiincti ¢o-
cugu olarak normal yolla evde dogdugu; do-
gar dogmaz aglamadigy; bir haftalik iken sari-
lik ve emmeme nedeniyle bir tiniversite hasta-
nesinde yatirilarak tedavi gordiigii ve ¢ocuk-
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luk déonemi boyunca 6énemli bir hastaliginin ol-
madig1 6grenildi. Aile oykiistinde genetik bir
hastalik yoktu.

Fizik muayenesinde genel durum ve mental
durumu iyi (IQ puant: 110), agirlig: 37 kg (10-
25 persantil), boyu 151 cm (50. persantil), viicut
1s1s1 36 °C, nabiz 100/dk, kan basinct 100/70
mmHg, solunum sayis1 20/dk idi. Alt ve st
ekstremitede kuvvet kaybi vardi. Yizi dis-
morfik idi (3.7 cm ile tist sinirda hipertelorizm,
epikantus, ptozis, antimongoloid g6z c¢ekimi,
basik burun koki, hafif prognatismus). Kulak-
lar1 diistik (Sekil 1a), sert damag1 dar ve yiik-
sek yerlesimli, ense sag ¢izgisi diistik idi. Yele
boyun goriiniimii vardi (Sekil 1b). Sag gozde
+2°, sol gozde +1.5° miyopi nedeniyle gozlik
kullaniyordu.

Iskelet ve kas sistemi muayenesinde iki ta-
rafli tenar ve hipotenar atrofi, kubitus valgus,
sag elde simian ¢izgisi, torakolomber bolgede
aciklig1 sola bakan skolyoz gozlendi. Dolasim
sistemi muayenesinde, pulmoner odakta 2/6
siddetinde sistolik ejeksiyon ufiiriimii yaninda
S, sabit-cift ve sert duyuluyordu. Tanner evrele-
mesine gore aksilla, pubis ve meme gelisimi 2
idi; genital muayenesinde o6zellik saptanmadi.

Laboratuvar incelemelerinde hemoglobin
14.7 gr/dl, eritrosit sayis1 4.990.000 mm®, Hct
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Sekil 1. (a) Noonan sendromunda yiiz ve (b) yele boynu goriiniimii.

%42.9, trombosit say1s1 257.000 mm’, serum lu-
teinizan hormon 5.74 mIU/ml (yasina gore
yiiksek), FSH 6.67 mIU/ml (yasina gore yiik-
sek), LH/FSH 0.86, CK 158 mg/dl (normal)
saptand1. Genitotiriner sistem ultrasonografisi
ve telegrafisi dogaldi. EKG'de sag aks devi-
yasyonu, inkomplet sag dal blogu, RSr’; eko-
kardiyografide 18 mm osteum sekundum tip
ASD saptandi. Bu bulgularla ameliyat edilen
olgunun kromozom analizi 46 XX olarak belir-
lendi.

TARTISMA

Noonan sendromu ilk kez 1883 yilinda Ko-
bilinsky tarafindan bir hastada tarif edilmistir;
1963 yilinda Jacqueline Noonan, fenotipik
ozellikleri Turner sendromuna benzeyen ve
karyotipi normal olan 19 kadin ve erkek hasta-
da bu sendromu daha ayrintili tanimlamis-
tir."” Genellikle sporadik olarak goriilen NS,
otosomal dominant olarak da gecebilir. No-
onan sendromuna yol acan bir¢cok gen tarif
edilmistir (PTPN 11, NS 1, NF 1, NF 2). Tek bir
gen de sendroma yol agmak igin yeterli olabi-
lir. Olgularin %50’den fazlas1 PTPN 11 genin-
deki “missence mutasyon” sonucunda olus-
mustur. NS 1 geni 12q24, 1 lokalizasyonunda
bulunur; 17. kromozomun uzun kolunda yer
alan norofibromin genindeki (NF 1) mutasyon
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sonucunda norofibromatozis ve NS (NFNS)
birlikte olusabilir.*""

Olgumuzda yele boyun, diisiik sa¢ ¢izgisi,
kubitus valgus saptandigindan ilk olarak top-
lumda daha sik rastlanan Turner sendromu
diistintildii. Ancak, puberte bulgularinin bas-
lamis olmasi; ultrasonografide overlerin nor-
mal bulunmas: ve karyotipinin 46 XX olma-
styla Turner sendromundan uzaklasildi. Noo-
nan sendromunun ayrict tanisinda XO/XY
mozaisizm, fetal hidantoin sendromu, fetal
mysolin sendromu, fetal alkol sendromu da
diisiiniilmelidir."" Mendez ve Opitz” NS'li ol-
gularin Watson ve Leopard sendromuyla ay1-
ricr tanistnin mutlaka yapilmas: gerektigini
bildirmislerdir. Ancak, bu iki sendromda da
pulmoner stenoz ile birlikte multipl lentigi-
noz deri dokiintiisii ve cafe-au-lait lekeleri gi-
bi deri bulgularinin olmas: bu tanilardan bizi
uzaklastirdi.””

Noonan sendromunda Turner sendromun-
da oldugu gibi mutlak hipogonadizm saptan-
maz; ancak pubertede gecikme olabilir. Nor-
mal pubertal gelisim ve fertilizasyon ge¢ de ol-
sa gerceklesmektedir.“" Olgumuzda da takip
sirasinda menars gelisti. Noonan sendromu-
nun tipik bulgulari olan yele boyun, diisiik en-
se sag ¢izgisi, hipertelorizm, anti-mongoloid
goz cekimi, epikantus, ptosis, miyopi, basik
burun kokii, displastik kulaklar, dar ve ytiksek
yerlesimli sert damak, skolyoz, kubitus val-
gus, simian ¢izgisi bulunmaktaydi. Noonan
sendromunda olabilen, erken donemde bes-
lenme zorlugu Oykiisii hastamizda da vardi.
Noonan sendromunda motor gelisimsel gecik-
me, O6grenme yetersizligi, konusmada gecik-
me, yiiksek frekansli seslere karsi sensorinoral
hafif isitme kaybi, hafif-orta derecede zeka ge-
riligi de gortilebilir. Son yillarda, biiyiime hor-
monu tedavisinin de etkisiyle NS’li hastalarda
normal sinirlarda boy uzunlugu saglanabil-
mektedir."”

Noonan sendromunda dogumsal kalp has-
talig1 %68 oraninda bildirilmistir. En sik gorii-
len displastik ve kalinlasmis pulmoner kapa-
gin yol actigr pulmoner stenozdur. Pulmoner
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stenozun hastalarin yarisinda bulunmasi ne-
deniyle bu kalp anomalisi NS ile birlikte anil-
maktadir.” Ayrica, olgularin %30’ unda anteri-
or septal bolgede veya tiim septum ve serbest
duvarlar ilgilendiren yaygin sol ventrikiil hi-
pertrofisi, asimetrik septal hipertrofi de gorii-
lebilir. Noonan sendromunda ASD goriilme
siklig1 %8-10 arasinda bildirilmistir."*"*"* Di-
ger dogumsal kalp hastaliklar1 ventrikiiler
septal defekt (%5), ve patent duktus arteri-
osusdur (%3).

Sonug olarak, nadir de olsa NS ile birlikte
pulmoner stenozdan baska kalp anomalileri
olabilmektedir. Bu olgularda tedavinin belirlen-
mesinde mutlaka pediyatrik kardiyoloji boliim-
leri ile igbirligi yapilmalidir.
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