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Introducao / Descricdao do Caso

A Neurofibromatose tipo 1 (NF1) e a Sindrome de Noonan (SN) sdo doencas com hereditariedade autossémica
dominante relacionadas com a desregulacdo da via RAS-MAPK. A NF1 esta associada a neurofibromas, manchas café com
leite (CALM) e nddulos de Lisch. A SN é caracterizada por dismorfismo facial, dificuldades de aprendizagem, baixa
estatura, cardiopatia congénita e altera¢des da coagulagdo.

A Sindrome de Sobreposicdo Neurofibromatose-Noonan (SSNN), jé clinicamente descrita, foi recentemente relacionado
com variantes patogénicas no gene NF1, que, pela sua afecdo da via RAS, se associam a manifestacdes clinicas das duas
doencas.

Neste trabalho, apresentamos uma crianca de quatro anos, do sexo feminino, referida a consulta de Pediatria por suspeita
de atraso global do desenvolvimento psicomotor. Esta crianca é a mais nova de uma fratria de quatro também com
dificuldades de aprendizagem e baixa estatura. Os pais tém baixa estatura e a mae tem multiplas CALM e estrabismo.

A observacao, apresenta disfuncéo articulatéria, baixa estatura, CALM e equimoses faceis. A Escala de Griffiths era normal.
Foi realizado um estudo molecular do gene NFT que identificou a variante intrénica c.288+4G>A, em heterozigotia,
herdada por via materna, tendo sido confirmado que produz um transcrito aberrante. Esta alteracdo é compativel com o
diagnostico de SSNN.

Comentarios / Conclusées

O SSNN é uma entidade pouco estudada. Nado tendo tratamento dirigido, o estudo genético familiar & importante na
identificacdo dos elementos portadores da mutacdo e pode ter um papel importante no planeamento familiar dos casais.
O papel dos clinicos nesta doenca inclui um seguimento e vigilancia regulares, a detecdo de complicacdes e a orientagédo

para o tratamento dirigido das mesmas.

Palavras-chave : Neurofibromatose 1, Sindrome de Noonan, Genes RAS



