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INTRODUCCION

El sindrome de Noonan fué descrito inicialmente en 1963 (1)
como entidad clfnica, en la cual el sujeto tiene caritipo normal
(46 xx 6 xy), con rasgos fi{sicos de sfndrome de Turner; es por -
ello que en el pasado se le confundid con éste Yltimo; se le ha
denominado pseudo-Turner femenino, pseudo-Turner masculino, feno
tipo de Turner con cariotipo normal, sindrome de Bonnevie-Ullrich
o sf{ndrome de Ullrich-Noonan (2-9),

En le actualidad el s{ndrome de Noonan es una entidad bien
definida, que se distingue del sfindrome de Turner por la facies,
el tipo de cardiopatiae a las que se asocia y el andlisis cromo-
sémico (9~11), En base a eatudios familiares se ha determinado eu
tranemieién genética en forma Mendeliane, con cardcter autosémico
dominante (2,7,11-13); se estime que el 50% de los casos se deben
8 mutaciones nuevas, con penetrancia variable (9). Las principa-
les caracterfsticas clfnicas de este sfndrome son: Pacies t{pica
(figura 1), consistente en hipertelorismo, ptosis palpebral, epi-
canto, micrognatia_e implantacién baja de pabellones auriculares;
paladar ojivel; implante bajo de la linea posterior del pelo; cue
110 alado; anomaliae esqueléticas {pectus excavatum, xifoaiq y es
coliosis); malformaciones cardiovasculares y renales; criptorqui-
dia (72% de 1los varcnes); cubitus velgus; anomalias de manocs y =+
ples (clinodactilia, linfedema); baja estatura y retardo mental
(1,9-11,14).

Las cardiopatias que con mayor frecuencia se encuentran eons
la estenosis valvular pulmonar, seguida de la comunicacién inter-
auricular y la miocardiopatia hipertréfica; esta Sltima identifi-
cada por primeras vez en 1964 (15) en un varén con femotipo de sin
drome de Turner y cariotipo normal; tambien se ha desorito su aso
ciacién a otras malformaciones cardiacas y vasculares (2-28), En
la tabla 1 se anslizan algunos casoe reportados en la literatura.
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La miocardiopatia hipertréfica se caracteriza por engrosa-
miento asimétrico del tabique interventricular, en su tercio me-
di0, el cual puede llegar a obstruir 1la vie de salida del ventri
culo izquierdo, asf como incremento en la funcidn sistélica ven-
tricular, Histolégicamente se caracteriza por hipertrofia de las
fibras mueculares, las que se encuentran desorganizadas, en for-
me de remolino, con tipo de unién latero-lateral, Las figuras 2
y 3 muestran el aspecto macroscdpico y microscépico de un nifio -
con sfndrome de Noonan, con miocardiopatia hipertréfica, maneja~
do en este hospital en 1975; fue sometido & liberacidn de obatruc
cidén infundibular del ventriculo derecho y plastia de 1la rama de-
recha de 1la arteria pulmonar. La valvulopatfa pulmonar que acom-
pafia al sf{ndrome de Noonan se caracteriza por displasia de las -
valvas, con anillo valvular de tamaflo nor;na.l, pudiendo coexistir
¢ no fueidn de comisuras (9,13-15,27,28); por lo que lms correccién
quirdrgica mediante valvulotomia no eiempre es satisfactoria, re-
quiere en ocaciones implante de protesis valvular o reconstruccidn
de la via de salida de ventrfculo derecho (18),



Pigura 2: Imagen histoldégica del tabique interventricular



Pigura 3: Aspecto macroscépico de 1a miocardiopatia hipertréfica,
Corte sagital. S= septum interventricular, Ao= Aorta, VI= Ventri-

culo izquierdo, PLVI= Pared libre del ventriculo izquierdo.



OBJEBETIVO:

Oonocer la insidencia del sfndrome de Noonan en 1la poblacidén
de niflos que acuden al servicio de Cardiologfa Pedidtrica del Hos
pital de Cardioclogia y Neumologfa del Centxo Médico Nacional, su
frecuencia dentro de las genopatias, cuales aon las cardiopatias
congénitas a las que se agocia y determinar la sensibilidad diag-
nostica de la ecocardiografia en el diagndstico de estass Yltimas,
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MATERIAL Y METODOS

De la poblacidn general de pacientes en edad pedidtrica con
cardiopatias congénitas, que fueron valorados en el servicio de
Cardiologfa Pedidtrica del Hospital de Cardiologfa y Neumologfia
del Centro Médico Nacional, del Imstituto Mexicano del Seguro So-
cial, en el perfodo comprendido del 1 de marzo de 1984 al 28 de
febrero de 1985, se reuniercn en forma prospectiva los casos con
efndrome de Noonan que por la severidad de su cardiopatia ameri-
taron eatudio hemodindmico; la gran mayorfa de éatos fueron refe-
ridos del servicio de Oenédtica del Hospital Pedidtrico del Centro
Médico Nacional, para su valoracién y tratamiento.

Bn todos los casos se realizé historia clinica completa, -«
electrocardiograma de reposo, teleradiograffa de térax, ecocar—
diograma modo M y bidimensional y cateterismo cardiaco completo,
incluyendo anglocardiograma con cine de 35mm,

Loa ecocardiogramas se efectuaron con equipo Toshiba SSH-10A,
transductor electrdénico de 32 elementos, con frecuencia de 2,25
¥Hz, area activa de 1.2 X 1.3 c¢m y amplitud de dngulo de 700. Se
analizé cada caso en las proyecciones paraesternal eje largo; pa-
raesternal eje corto a nivel aplical, mitral y grandes arterias i
apical 2 cdmaras; apical 4 cdmaras y subxifoidea., Los criterios
diagndsticos de miocardiopatia hipertréfica fueron: 1) Relacién
grosor septal/ grosor de la pared libre de ventriculo izquierdo
igual 6 mayor a 1.3, 2) Movimiento sistélico anterior de la valva
anterior de la mitral (en caso de obstruccién a la via de salida
del ventriculo izquierdo) y 3) Pendiente E-F mitral disminuida
(menor ae 70 mm/seg) (29-31). Para el diagndstico de la estenosis
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valvular pulmonar se tom§ en cuentas 1) Amplitud de la onda "AY
(mayor de 6 mm), 2) Valvas engrosadas, 3) Vibraciones de éstas
durante la sfstole (32). El diagnéstico de los defectos septales
se realizé en base a la observacidén directa de estos (interauri-
culer o interventricular) y los datos indirectos de sobrecarga de
volumen (dilatacién de cavidades y movimiento septal paraddjico).
En ningn caso se realizé ecocardiograffa de contraste o estudio
con Doppler.

El cateterismo cardiaco incluyd toma de presiones en cavida-
des derechas e izquierda y grandes vaesos, aaf como oximetrias, Ia
geveridad de 1la estenosis valvular pulmonar se evalud segin la -
presidn sistélica del ventrfculo derecho y el gradiente transval-
vular (cuando se logrd pasar el catéter al tronco de la arteria
pulmonar). La presencia de cortos circuitos intracardiacos y ex-
tracardiacos se evidencis en base a saltos oximétricos y observa-
oifn anglogrdfica de comunicacién anormal entre cavidades ocardia-
cas o grandes arterims, Se realizaron angiocardiogramas en ventri
culo derecho e izquierdo para valorar imagen sugestiva de esteno~
sis valvular pulmonar y miocardiopetia hipertréfica respectivamente.

Se compararon los dimgnésticos elaborados por ecocardiografia
y cateterismo cardiaco y los resultados se analizaron con la prue-

ba "Z" de proporciones,
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LESIONES CARDIOVASCULARES EN 287 PACIENTES CON SINDROME DE NOQNAN

LESTON No %

1.~ Estenosis valvular pulmonar 184 64,1
2.~ Comunicacién interauricular 82 28.5
3.= Miocardiopatia hipertréfica 62 21.6
4,~ Comunicacidn interventricular 26 [°]

5.~ Coartacién de aorta 17 5.9
6.- Persistencis de conducto arterioso 15 5¢2
Te- Estenosis vperiférica de arteria pulmonar 13 4.5
8,~ Estenosis valvular adrtica 9 3,1
9,- Drenaje venoso pulmonar andémalo 7 2.4
10.~ Tetralogfa de Fallot 5 1.7
1l,= Anomalias del sistema venoso 3 1

12,~ Vagos braquiocefdlicos anémalos 3 1

13.~ Displasia polivalvular 2 046
14.- Estenonis subaértica tipo diafragma H 0.6
15.~ Canal aurfculo-ventricular 1 0.3
16.- Ventriculo izquierdo hipopldsico 1 0.3
17.- Ffstula coronaria 1 0.3
18.~ Atresia pulmonar con comunicacidn interventricular 1 0.3
19,~ Enfermedad de Ebstein 1 0.3
20¢~ Transposicidn corregida de grandes arterias 1 0.3

No total de lesiones= 436

Tabla 1: Revisién de la literatura, de sindrome de Noonan con car-

diopatia congénits demostrada por cateterismo, cirugfa o autopsia.

Tomado de Pearl W (25). Se agregan 81 casos de las referencias 1,5,
11, 14-16,27,28 e incluye los 13 casos del presente reporte.



-9-
RESULTADOS

Durante los 12 meses de duracién del estudio se revisaron
1839 ni%os con cardiopatia corroborada mediante ecocardiografia
bidimensional, cateterismo cardiaco, cirugfa o autopsia; en 113
de ellos (6,14%) se asocid a algin sfndrome genético, tratandose
en 23 (1.25%) de sf{ndrome de Noonan; 13 de estos (56%) ameritaron
cateterismo cardiaco por la severidad del cuadro c¢linico, que son
los que constituyeron el grupo en estudio. Fueron 8 hombres (61,5%)
¥ 9 mjeres (38,5%), con edad promedio de 5 afios 5 meses (rango de
4 meses a 10 afios)., Tabla 2.

Se llegé al diagndetico definitivo de estenosis valwvular pul-
monar en 12 pacientes (92%), 6 casos tuvieron comunicacién inter—
auricular (46%), 3 casos con miocardiopatia hipertréfica (23%), 2
casos comunjcacidn interventricular subadrtica (15%), 1 caso per-
sistencia del conducto arterioso (7.6%) y 1 caso de estenosis sub-
valvular adrtica tipo diafragma (7.6%). Los casos 5 y 11 tuvieron
ademds estenosis periférica de rama de arteria pulmonar.

En la tabla 3} se muestran los hallazgos electrocardiogrdfi-
c¢os, Todos los pacientes tenian ritmo sinueal. Los casos con mio-
cardiopatia hipertréfica (casos 5,6 y 11) tuvieron AQRS entre -100°
y -1700. pero tambien se encontrd desviacién del AQRS hacia la iz=-
quierda en 2 casos de estenosis valvular pulmonar que se asociaron
a cominicacién interauricular (casos 8 y 13}; y se encontrd en
+ 180° en un caso con estenosis valvular pulmenar severa (ecase T);
en los 7 sujetos restantes el eje eldetrico esc situd entre + 60°
Yy + 150°. Todos los casos tuvieron hipertrofia de ventriculo derg
cho; los casos 5,6,7,11 y 12 tuvieron ademds hipertrofia de auri-
cule derecha y en los pacientes 1 y 2 hubo crecimiento biventiri-
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SEXO Y EDAD
No SEXO BDAD
0AS0S ANOS MESES
1 M 2 5
2 M
3 4
4 N 4
5 g 4
6 4
7 8
8 M 6
9 M 5 6
10 M 10
11 P 7 6
12 F 4
13 P

Tabla 2: Distribucidn por sexo y edad

M= masculino : PF= femenino
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ELECTROCARDIOGRAMA

No

CASO. RITMO AQRS ec TCI  TRC
1 5 +70° VI y VD - -

2 s +60° VD - -

3 8 +120° VIy VD - -

4 ] £50° VD - -

5 ] -170° AD y VD BPAL -

6 g -100° ADy VD BPAL -

7 ] +180° ADy VD BPAI -

8 8 -120° VD BFAL y BAD  AAV
9 .5 +100° ) BRD -

10 ] +120° ¥D BRD -

11 s -135° ADy VD BPAI -

12 ] 150° AD y VD BED -

13 s ~120° VD BFAI -

Tabla 3: Caracterfsticas electrocardiogréficas, CC= crecimiento
de cavidades; TCI= trenstornos de la conduceién intraventricular;
TRC= transtornos del ritmo cardiaco; S= sinusal; AD= aurfcula de~
rachas VD= ventrfculo derecho; VI= ventriculo izquierde; BRD=blo-
queo de rama derecha del Hagz de His; BFAI= bloquec fasicular an-
terior de la rama izquierda del Haz de His; AAV= aumento del auto

matismo ventricular.
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cular. Se encontré bloqueo incompleto de rama derecha del Has de
His en los casos 8,9,10 y 12 y bloqueo fasicular anterior de la
rams izquierda del Hax de His en los casos 5,6,7,8,11 y 13. Un
paciente tuvo extrasistoles ventriculares, unifocales, frecuentes
(caso 8). Pigura 4,

Fn 1a tabla 4 se muestran los hallazgos en la teleradiogra=
ffa de térax, Todos los cesos tuvieron cardiomegalia leve a mode=-
rada, grados I-II/IV, El flujo pulmonar en los casos 2,3,12 y 13
fué normal; en los casos 4,7 y 11 estuvo disminuido y aumentado
en los restantes. La arteria pulmonar se encontrd abombada en los
casos 1,2,6,7,8,9,10 y 11, fue normal en los restantes,

La tebla 5 resume los principales hellazgos ecocardiogrdfi-
cos. Los casos 5,6 y 11 tuvieron relacién grosor septal/grosor de
pared libre de ventrfculo izquierdo mayor o igual a 1.3, en nin-
guno se encontré movimiento sistélico anterior de la mitral y to
dos ellos tuvieron disminucidn de la pendiente E~F mitral, Con -
excepcién del caso 9 todos tuvieron valvas pulmonares engrosadag
y 86lo los cesos 2 y 9 tuvieron ona "A" pulmonar menor de 6mm de
amplitud; se observaron vibraciones sistélicas de las vslvas pul-
monares en todos los pacientes, con excepcién de los casos 8 y 9.
Como leeiones asociandas se encontrd comunicacién interauricular
tipo ostium secundum en los casos 8,9,10 ¥ 13; en el caso 1 se ob
servé una comunicacidn interventricular subadrtica y el caso 3 tu
vo estenosis subadrtica tipo diafragma, Figura 5 y 6. ‘

Ia tabla 6 reune'los hallazgos del cateterismo cardiaco. Los
casos 1,2,3,5,8,10,12 y 13 tuvieron gradiente transvelvular pulmo
nar. En los casos 4,6,7 ¥ 11 no se logré pasar el catéter al tron
co de la arteria pulmonar, ein embargo la englograffa en el ven-

trfeulo derecho mostrd datos compatibles con estenocsis valvular
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Figura 4: Electroecardiograma de una paclente con ¢stenosis valvular

pulmonar y mioecardiopatin hipertréfica (caso 11). Las earacterfsti-

¢as sobresslientes son hipertrofia de ventriculo derecho con bloqueo

fasicular anterior de la rama izquierda del Haz de His.



- 14 -

RX DE TORAX
No CASOS CARDIOMEGALIA FP DILATACION DE AP
1 11 * -
2 I N -+
3 I N N
4 I Y
5 11 ’ N
6 1 4 "
i II "
8 1 A .
9 11 “ ++
10 I * +
11 II * +
12 N
13 N N

PTabla 43 Caracteristicas de 1la teleradiografia de térax.
Cardiomegelia grados I a IV, PP= flujo pulmonars Nenormal;

= aumentados '= disminuide. AP= arteris pulmonsr: dila-
tacidn en grados + & +s++; N= normal.




No CASO  SEP/PPVI

1.2
1.1
1.3
1.2
1.5
1.4
1.2
1.3

W -1 0w

o)
[=]

1.3
1.5
1.2

o
w N P
-

WAS

no
no
no
no
no
no
no
no
no
no
no
no

no
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ECOCARDIOGRAFIA
PEPMD VEE
no si
no -}
no ai
no sl
8i 8i
si si
no 8l
no a8i
no no
no Bi
si si
no 8i
no si

ONDA"A"™
»6 mm

si
ne
8l
81
si
8i
si
no
no
si
ai
si
ai

V3P

si
ai
8l
[:3 8
si
ai
si
no
no
ai
ai
ai
si

Dx

CIV+ARP
EP+E3Ao
EP

EP
RP+MH
RBP4l
EP
BP+CIA
OIA
BP+CIA
EP+WH
BP
BP+CIA

Pabla 5t Caracteriaticas ecocsrdiogréficas. SEP/PPVI= relacidn sep-

tum/pered posterior de ventriculo izquierdo; MAS= movimiento ante-
rior sistélico de la mitral; P E-F MD= pendiente E-F mitral dismi-

nuids (menor de 7Omm/seg); VPB= vAlvula pulmonar engrosade; VSP =

vibraciones sistdiicas de 1a

estenosis valvular pulmonar;

vélvule pulmonar; Dx= diagnéstico; BP=

CIV= comunicaeidn interventricular;MHs=

miocardiopatia hipertréfica; E3Ao= estenosis subadrtica tipo dia-
fragma; CIA= comunicacién interauricular.



Figura 5: Bcocardiograma modo N a nivel de cuerdas tendinosas y vAl-
vula mitral. Nuestra engrosamiento seotal asimétrico (paciente 6) .
PLVD= pared libre de ventriculo derecho: VD=ventriculo derecho; S=
septum interventricular; i=vAlvula mitral; PLVI= pared libre del

ventriculo izquierdo.

Pigura 6: IZQUIERDA- Eje largo. Nuestra hipertréfia septal asimétrica.
DERECHA: Eje corto a nivel de grandes vasos, la vdlvula pulmonar esta
engrosada con un anillo volwvular normal. (paciente 6). VD=ventriculo
derecho; S=sevtum interventricular; VI=ventriculo izquierdo; AI=auri-
cula izquierdas PLVI= pared libre de ventriculo izquierdo; Ao= aorta;

VA= vélvula aorta; VP= vélvula pulmonar; VI= v4lvula tricuspide.
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pulmonar, lo que se pudo comprobar durante la cirugfa, en los pri-
meros 3 casos ¢itados., En los casos 1,5,6,7,8,10,11 ¥ 12 8l abor-
daje del ventrfculo izquierdo, para toma de preeiones y angiocar-
diograma, se realizé a través de foramen ovel; en los casos 2,3 ¥
7 por via retrégrada y en los casos 4,9 y 13 la valoracién angio-
gréfica del ventriculo izquierdo se realizd durante la fase de re-
circulacidn del wmedio de contraste inyectado en cavidades derechas.
El caso 3 tuvo gradiente de presiones en el infundfbulo del ventrf-
culo derecho, ademds del transvalvular ya referido. En el caso 9 se
sonded 1la morta a través de conducto aorto-pulmonar izquierdo per-
meable., Los casos 1 § 5 tuvieron salto oximétrico significativo en
ventr{culo derecho y en los casos 6,8,9,10,12 y 13 se encontrd a -
nivel de arteria pulmonar. La imagen angiogrdfica de miocardiopa-
tia hipertrdéfica se observé en los casos 5,6 y 11, Todos los pa-
cientes, oon'excepdidn de los casos 2 y 9, tuvieron imagen angio~
gréfice sugestiva de estenosis valvular pulmonar, El ventriculogra
ma izquierdo en proyeccidén oblicua izquierda anterior, en los ca-
so8 1 y 5, mostré paso del material de contraste a ventrfculo de-
recho a travée de defecto septal interventricular subadrtico; en
la proyeccién anteroposterior, al inyectar material de contraste
en cavidades derechas, se observd en la fase de recirculacién pa-
gso de materisl de contraste de aurfcula izquierda & aurfcula ders
cha, a través de defecto septal interauricular, en los casos 6,8,
9,10,12 y 13; el caso 9 ademés mostré reopacificacién de la arte-
ria pulmonar durante esta fase de recirculacién. Plguras 5 y 6.



-18 -

CATETERISMO CARDIACO

g:so VD TAP IP VI GSVI Ao 50 QP/Q3 MH Dx

1 10 38 - 130 - —  1.5VD 2.211 no CIV+EP

2 54 37 - 131 - 131 - - no EP

3 104 20 45 140 99 90 - - no EPDSAo
4 200 - - - - - - - no RP

5 135 60 - 135 - - 1VD  1.511 ei  EP+CIVeMH
6 98 - - 115 = —~ 1.2 AD 1.6¢1 si EP«CIAMH
7 300 - - 180 - 200 - -  no GEP

8 95 73 - 180 - - 2.4 AD 2.311 no EP«OCIA

9 45 45 -~ - - 75 3.2 AD 2.Bf1 no CIA+POA

1 TAP

10 90 28 - 100 - - 1.AAD 1.551 no EP+CIA
11 105 - - 105 - - - - Bi EPMH
12 8 30 - 125 - - 1 AD 1.6l no EP+«CIA
13 107 32 - - - - 2 AD 1.8¢1 no BP+CIA

Tabla 6¢ Resultados

cavidades
sistélice

pulmonar;

cardiacas

de cateterismo cardiaco. Las presiometries de
y grandes arterias corresponden & la presibn
en mmHgs VD= ventriculo derecho; TAP= tronco de arteria

IP= infundfbulo pulmonar; CSVI= cémura de szlida de ven-

triculo izquierdo; VI= ventriculo izquierdo; Ao= aorta., 50= salto
oximétrico en volumenes de oxfgeno; QP/QS= relacién flujo pulmonar/

flujo sistémico; MH= imagen de miocardiopatis hi.ertrdfica; Dx=diag-

néstico; EP= estenosis valvular pulmonar; CIV- comunicacién interven
tricular; DSAo= diafragma subadrtico;

lar; MH= miocardiopatia hipertréfica;

arterioso.

CIA=

PCA= persistencia del conducto

comunicacién interauricu-
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Figura 5: Angiocardiograma en ventrfculo izquiecdo, en proyeccién
oblicua izquierda anterior, muestra imagen de miocardiopatia hi-

pertréfica. Corresponde al paciente 5. S= sf{stole ; D= didstole.

Pigura 6: Angiocardiograma en ventrfculo izquierdo, en proyeccién
oblicua derecha anterior, muestra imagen de miocardiopatia hiper-

tréfica. Corresponde al paciente 6., S= sistole ; D= didstole.

3y
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PISCUCION

En nuestro medio la frecuencia de s{ndrome de Noonan en la
poblacién pediftrica con cardiopatias fue de 1,25%. En la litera-
tura médica no hay estudios similares que permitan comparar este
resultado; sin embargo, si aceptamos la incidencia estimada para
el s{ndrome de Noonan en la poblacién general de 1311000 a 1:2500
(9,33) ¥ que el 50% de los casos se acompafian de cardiopatias con-
génitas (21), podemps inferir que el sfndrome de Noonan con cardig
patia congénita asociada se encuentra en 0,2 a 0.5 de cada 1000 na
cidos vivos, y-8i la incidencia de cardiopatias congénitas es de 8
por cada 1000 nacidos vivos {34), resultaria que de 1,6 a 4% de to
dos los nifios nacidos vivos con cardiopatias congénites se asoccian
a sfndrome de Noonan, Estimacién que se aproxima a la incidencia -
observada por nosostroa,

En los 1839 niflos con cardiopatia congénita, encontramos que
113 (6,14%) tenian asociado algdn s{ndrome genético, 71 casos (3.9%)
con defectos cromosdmicos y 43 casos (2.3%) con mutaciones de un 8-
lo gen, La incidencia reportada en la literatura para cardiopatias
congénitas asociadas a factores genéticos primarios es de 8% (5% por
alteraciones cromoedmicas y 3% por mutaciones de un sélo gen) (35).

Fn la literatura se reporta que el sfndrome de Noonan afecta
por igual a hombres y mujeres (9), pero las cardiopatias son mis fre-
cuentes en los primeros (11). Nosotros encontramos une mayor propor-
cién de varones con cardiopatia con relacidn de 1.6.

El electrocardiograma de los pacientes son sfindrome de Noonan
¥ estenosis pulmonar con frecuencia muestra hipertrofia de ventrf-
culo derecho con AQRS a la izquierda (4,8,10,14,22), caracter{stica
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poco comin en los sujetos con estenoeis pulmonar sin eate efndrcome
genético y que e8lo se observa cuando la valvulopatia es severs -
(10). En los casoe con sfndrome de Noonan este comportamiento eleg
trocardiogrdfico ee ha atribuido a la coexistencia de miocardiopa=
tia hipertréfica, lo que de alguna maners afecta la configuracién,
localizacién o el patrdén de xitabilidad a través del sistema de -
conduccién, comportandose como un bloqueo fasicular anterior de ra
ma izquierda del Haz de His (4); sin embargo este factor no parece
ger el Unico, ym que en ocaciones se pueden observar estas mismas
caracterf{oticas eléotricas en ausencia de miocardiopatia hipertxé-
fica (14). Este peculiar patrén de activacién del sistema de con-
duccidn del corazén es similar al observado en el canal aurfculo-
ventricular comin. Nosotros encontramos hipertrofia de ventrfculo
derecho con AQRS a la izquierda en los 3 casos con miocardiopatim
hipertréfica y estenosis valvular pulmonar, pero tambien estuvo -
presente en 2 casos de estenosis valvular pulmonar con comunicacién
interauricular y en un caso con estenosis valvular pulmonar severa.

ILa teleradiograffa de térax no muestra caracter{sticas espe-
ciales en este grupo de pacientes,

COrrelacionando los diagnésticos elaborados con ccocardiogra-
f{a y cateterismo cardiaco, encontramos que en los 13 nifios estu~
dindos, el ecocardiograma identificé 21 cardiopatias de las 25 -
existentes, 16 que da una sensibilidad diagnéstica de 84%. En el
100% de los casoa acertd en el dimgnéstico de estenosis valvular
pulmonar y miocardiopatia hipertréfica. En 4 casos no se identifi-
¢6 la coexistencia de cortos circuitos intracardiacos o extracar-
diacos, tratandose en 2 de ellos de una comunicacidén interauricu-
lar, 1 caso de persistencia del conducto arterioso y otro con co-
minicacién interventricular. Al analizar los resultados con la

prueba "Z" de proporciones, encontramos que el ecocardiograma en
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més del B0% de las veces es dtil para el diaegndstico con una P<0.02.
El anflisis de nuestros resultados esta limitado debido al tipo de
pacientes velorados en nuestro servicio, -que son vistos por un car=
didlogo o un pediatra antes de ser referidos a nuestro hospital, por
1o que no disponemos de un grupo control de nifios con sindrome de -
Noonan sin cardiopatia congénita demostrada ecocardiogrdficamente,
que pudieran ser cateterizados para conocer la especificidad y el va
lor predictivo de la ecocardiografia en el diagndstico de cardiopa-
tias congénitag, en este particular grupo de enfermos. La sensibili-
dad de la ecocardiograffa se puede mejorar an més, con el empleo de
nuevos recuxrsos técnicos como son el Doppler y la ecocardiografia de
contraste (36-38), pero no estan al alcance para su empleo rutinario
en nuestro medio, Fl ecocardiograma a demostrado ser ¥til tambien ,
para la deteccién temprana de miocardiopatia hipertréfica en sujetos
con sindrome de Noonan sin sospecha clfnice de enfermedad cardiaca,

La distribucién de cardiopatian congénitas en el grupo estudia~
do es similar a lo observado por otros autores (6,11,25)., La tabla ld
reune todos 1los casos de la literatura médica, a nuestro alcance, de
sindrome de Noonan con cardiopatia demostrada; en estos pacientes es
frecuente le coexistencia de 1 6 varias cardiopatias en el mismo ca-
80 y es por ello que el mimero total de pacientes es menor al de las
anomalias cardiovasculares descritas,

Hasta el momento se han operado 7 casos,de los 13 incluidos en
el estudio, El caso 6 falleocié en el postoperatorio inmediato por -
sangrado agudo y complicaciones respiratorias; los casos 3,4,7,8,9 y
10 evolucionan favorablemente después de 7 meses de seguimiento post
operatorio, en promedio. En los casos 4,5,10 y 8 se encontrd la v4l-
vula pulmonar displésica, pero en los 3 primeros hubo cierto grado -
de fusién de comisuras,siendo ¥til la comisurotomia. El caso 8 tuvo
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displasia valvular sin fusién de comisuras, pero dado el poco gra-
diente transvalvular (25 mmHg), la cirugfa se limité al cierre del
defecto septal interauricular, continuando en vigilancia perfodica
en la consulta externa de este hospital, con miras a sustitucién
valvular en el futuro.
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NCLUCIONES:

Bl sfndrome de Noonan es una entidad rara.

En la consulta externa de Cardiologis Pedidtrica del Hospital
de Cardiologfa y Neumologfa del Centro Médico Nacional, se ob-
serva con relativa frecuencia, dade su alta asociacién a care
diopatias congénitas.

El ecocardiograma es un estudio no invasivo, muy dtil para el
diagnéstico de las cardiopatias congénitas a las que se asocia
este pfndrome,

En todo paciente con sfndrome de Noonan se deberd de buscar la
asociacién a estenosia valvular pulmonar, comunicacidén interauri
cular o miocardiocdipatia hipertréfica, que fueron las cardiopa-
tins congénitas més frecuentemente obeservadas en nuestro medio,



le-

24

LIS

be-

5e=

6e=

Te-

8o~

9."

- 24 -
BIBLIOGRAPIA

Noonan JA, Ehmke DAs Associated noncardiac malformations in
children with congenital heart disease. J Pediatr 1963;631468-470
Nora JJ, Sinha AKi; Direct familial transmision ¢f the Turner phe~
notype. Am J Dis Child 1968;116:343-350

S4nchez Cascos At{ Genetic of pulmonic stenosis. Acta Cardiel 1972;
2T3316-330

Ehlers KH, Engle WA, Levin AR, Deely WJ: Bccentrio ventricular
hypertrophy in familial and sporadic instances of 46 xx, xy Tur-
ner phenotype. Circulation 1972;45:1639-652

Nghiem QX, Toledo JR, Scheiber MH, Harris LC, Lockhart LL, Tyson
KRT: Congenital idiopathic submortic stenosis asgociated with phe-
notypic Turner's syndrome, Am J Cardiol 1972;30:683-689

Siggers DC, Polani PE: Congenital heart disease in male and fe-
male subjects with somatic features of Turner‘'s syndrome and nor-
nal sex chromosomes (Ullrich's and related syndromes)., Br Heart J
1972;34:41-46

Baird PA, De Jong BP: Noonan's syndrome {(xx and xy Turner phenoty-
pe) in three generations of a family. J. Pediatr 1972;80:110-114
Van Der Horst RLt Turner phenotype with normal sex chromosomal pa—
ttern and congenital heart dipease (Noonan's syndrome). S Afr Med
1974;48:219~222

Nora JJ, Nora AM, Sinha AK, Spangler RD, Lubus HA: The Ullrich-
Noonan syndrome (Turner phenotype)., Am J Dis Child 1974;127:48-55

10.~ Noonan JA: Hypertelorism with Turner phenotype. 4 new syndrome

with associated congenital heart disease, Am J Dis Child 196831161
373-380



-25 =

1l.~ Collins E, Turner G: The Noonan syndrome - A review of the cli-
nical and genetic features of 27 cases., J Pediatr 1973;83:1941-950

12,- Quazi QH, Armon RG, Paydar MH, Mapa HC: Pamilial ocurrence of
Noonan syndrome. Am J Dis Child 1974;127:696-698

13.- Bolton MR, Pugh DM, Mattioli LF, Dunn MI, Schimke RN, The Noonan
syndrome & family study. Ann Inter Med 1974;803626-629

14.,- Van Der Hauwaert LG, Fryns JP, Dumoulin M, Logghe N: Cardiovas-
culer malformations in Turner's and Noonan syndrome, Br Heart J
1978340:500-509

15.- Gustavson XH, Hagber GB, Knutson H, Sj¥1i N. The pterygium colli
syndrome in the male. Acte Paediat 1964;533454-464

16.~ Baltaxe HA, Levin AR, Ehlers XH, Engle MA: The appearance of the
left ventricle in Noonan's syndrome., Radiology 1973;109:155-159

17.- Phornphutkul C, Rosenthal A, Nadas AS: Cardiomyopathy in Noonan's
pyndrome- report of 3 cases., Br Heart J 1973335:99~102

18,~ Linde L¥, Turner SW, Sparkes RS: Pulmonary valvulaer dysplasia- A
cardiofacial syndrome, Br Heart J 1973;35:301-304

19.~ Caralis DG, Char P, Graber JD, Voigt GC: Delineation of multiple
cardiac anomalies associated with the Noonan Syndrome in an adult
and review of the literature, Hopkins Med J 1974;134:346~355

20.~ De Cicero MG, De Badillo EA, Chdvez-Dominguez R, De Gutierrez AC,
Lisker R. Prevalencia de los sindromes de Turner y Noonan en un
grupo de pacientes con cardiopatias congénita. Rev Invest Clin
1974;26141-45

21.- Nora JJ, Lortscher RH, Spangler RD: Echocardiographic studies of
left ventricular disease in Ullrich-Noonan syndrome. Am J Dis Child
19753129:1417-1420

22,~ Hirsch HD, Gelbend H, Garcia 0, Gottlieb S5, Tamer DM, Rapidly pro-
gressive obstructive cardiomyopathy in infante with Noonan's syn-
drome. Report of two cases. Circulmtion 1975;52:1161-1165



531—

24,~
25~

264=

274~

28~

29.=

310.-

31.'

324~

33.-

- 26 -

Char F, Rodrfguez Ferndndez HL, Scott CI, Borgaonkar DS, Bell

BB, Rowe RD: The Noonan syndrome- A clinical study of forty-

five cases. Birth Defects 1972;8:110-118

Towne WD, Fabian JS, Rosen KM, Rahimtoola SH: Systolie prolapse

of mitarl valve in Noonan's syndrome. Am Heart J 1975;90:1499-502
Pearl W: Cardiovascular anomalies in Noonan's syndrome, Chest
1977;71:677-€79

Writh NL, Summit RL, Ainger LE: Noonan‘'s syndrome and Ebstein's
malformation of the tricuspid valve. Am J Dis Child 1968;116:
367-372

Pérez Trevifio C, Jiménez AS, Martfnez SA, Santemaria DH, Noriega Ni
Sindrome de Noonan y miocardiopatia hipertréfica, (reporte de 6
casos). Rev Lat Cardiol 1981;2;185-192

Cardoso CR: Nalformacoes ¢ardiacas e sindromes geneticas. Arq Bras
Cardiol 1983:411167-170

Henry WL, Clark ChE, Epstein 5E: Asymmetric septal hypertrophy.
Echocardiographic identification of the pathognomonic anatomic
abnormality of IHSS. Circulation 1973;47:1225-233

Larter WE, Allen HD, Sahn DJ, Goldberg SJ: The asymmetrically hy-
pertrophied septum. Purther differentiation of its causes. Circu~
lation 1976;53119-27

Tajik AJ, Giuliani ER: Bchocardiographic observations in idiopa-~
thic hypertrophic subaortic stenosis. Mayo Clin Proc 1974;49189-97
Weyman AR, Hurwitz RA Girod DA, Dillon JC, Peigenbaum H, Oreen Di
Cross~ sectional echocardiographic visualization of the stenotic
pulmonary valve. Circulation 19773561769

Summit RL: Turner syndrome and Noonan's syndrome, J Pediatr 1969;
751729-731



34.-

35.-

36.-

3.~

380'

- 27 -

Mitchell SC, Korones SB, Berendes HW; Congenital heart disease
in 56,103 births. Incidence and natural history. Circulation
19714431323-332

Nora JJ, Nora AH: The evolution of specific gemetic and environ-
mental counseling in congenital heart diseases, Circulationi57:
205-213

Johnson SL, Baker DW, Lute RA, Dodge HT: Doppler echocardiogra-
phy. The localization of cardiac murmurs. Circulation 197334083
810-822

‘Shub €, Dimopoules N, Seward J, Callaham JA, Tancredi RJ, Scha-

ttenberg TT y colst Sensitivity of two-dimensional echocardio-
graphy in the direct visualization of atrial septal defect uti-
lizing the subcostal approachs experience with 154 patients. JACC
1983;2:127-135 '

Valdés-Cruz LM, Sahn DJ: Ultrasonic contrast studies for the de-
tection of cardiac shunts, JACC 1984;3:978-985



	Portada
	Índice
	Texto
	Conclusiones
	Bibliografía



