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Introdução: o Síndrome de Noonan (SN, OMIM 163950) é 
uma doença genética autossómica dominante relativamente 
comum, clinicamente variável e molecularmente heterogénea. 
A prevalência é cerca de 1:1000-1:2500 nados vivos. Carac-
teriza-se por baixa estatura pós-natal, cardiopatia congénita e 
dismorfia facial distinta que varia com a idade. O envolvimen-
to cardíaco está presente em até 90% dos portadores de SN. 
A estenose pulmonar e cardiopatia hipertrófica são as formas 
mais comuns da cardiopatia. Outras características associadas 
incluem anomalias esqueléticas e ectodérmicas, criptorquidia 
no sexo masculino, displasias linfáticas, alterações de coagu-
lação e, raramente, predisposição para doenças hematológicas 
malignas em idade precoce e défice cognitivo ligeiro. Do pon-
to de vista genético, o Síndrome de Noonan é uma condição 
pouco compreendida. Recentemente foi estabelecido que este 
síndrome é causado por hiperativação da via de transdução de 
RAS-MAPK, envolvida no controlo do crescimento, diferencia-
ção, migração e apoptose. Na sequência da descoberta em 
2001 do PTPN11 como um importante gene responsável por 
esta doença, seis genes adicionais foram identificados. As mu-
tações nestes genes representam cerca de 70% de todos os 
casos de Síndrome de Noonan, indicando que ainda há outros 
para serem descobertos.

O objetivo deste trabalho foi caracterizar os doentes com 
diagnóstico do Síndrome de Noonan seguidos na consulta de 
Genética do CGMJM.

Metodologia: foi realizada a análise retrospetiva dos pro-
cessos clínicos dos doentes do CGMJM, avaliados motivo de 
consulta, antecedentes familiares e pessoais, crescimento, de-
senvolvimento, morbilidade e orientação.

Resultados: foram avaliados 30 doentes entre 1994 e 2014 
com diagnóstico clínico e/ou molecular de SN. 83% apresen-
tavam cardiopatia, mais frequentemente estenose pulmonar. 7 
casos são familiares. Dos que fizeram estudo molecular, 43% 
têm mutação identificada no gene PTPN11.

Conclusão: várias publicações até ao momento têm docu-
mentado a grande variabilidade clínica do Síndrome de Noonan 
com alguma correlação genótipo-fenótipo. Os novos avanços 
em genética molecular, nomeadamente a sequenciação de nova 
geração, permitem atualmente uma maior taxa de confirmação 
do diagnóstico clínico, o que possibilita o aconselhamento ge-
nético preciso e um diagnóstico pré-natal específico.
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Introdução: O telescópio monocular é uma ajuda técnica 
para indivíduos com baixa visão, especialmente direcionada 
para a visão de longe. Apesar das inúmeras vantagens propor-
cionadas pela ampliação de alvos distantes, a correta utiliza-
ção do telescópio implica uma fusão complexa entre controlo 
de ação, motricidade fina e coordenação mão-olho. Uma vez 
que atrasos no desenvolvimento motor são comuns em crianças 
com baixa visão, manusear um telescópio pode revelar-se uma 
tarefa árdua e cansativa. Por este motivo, na nossa consulta de 
baixa visão, é delineado um programa individual  de reabilitação 
que envolve uma equipa multidisciplinar de profissionais alta-
mente diferenciados em áreas que passam da oftalmologia à 
psicologia clínica, educação especial, medicina física e reabilita-
ção e (neuro)desenvolvimento. O objetivo deste trabalho passa 
pela avaliação do sucesso da reabilitação visual com telescópio 
monocular em crianças e adolescentes com baixa visão.

Métodos: Estudo retrospetivo, série de casos. Analisaram-
-se os registos clínicos dos doentes pediátricos (0 a 17 anos de 
idade) que frequentam a consulta de Baixa Visão e seleciona-
ram-se aqueles aos quais o telescópio monocular foi prescrito 
como parte do programa de reabilitação visual.

Resultados: Foram incluídos 19 doentes neste estudo, 11 
do sexo masculino e 8 do sexo feminino, com uma idade mé-
dia de 10,05±4,00 anos. O tempo médio de seguimento foi de 
28,00±17,34 meses (mediana 34 meses). A melhor acuidade vi-
sual corrigida média inicial era de 62±12 letras ETDRS. Após a 
introdução do telescópio monocular, verificou-se uma melho-
ria significativa em todos os doentes (p<0.001). O ganho mé-
dio foi de 33±12,14 letras (mínimo 15, máximo 55; mediana 35). 
O telescópio foi introduzido antes dos 10 anos em 11 doentes 
(57,89%), 7 dos quais do sexo masculino.

Conclusão: Mesmo na comunidade oftalmológica, há uma 
considerável falta de informação relativamente às intervenções 
disponíveis para a reabilitação visual de crianças com baixa vi-
são. Neste estudo, o telescópio monocular revelou-se uma fer-
ramenta de indubitável benefício na reabilitação visual de crian-
ças e adolescentes com baixa visão, demonstrando que o seu 
uso deve ser amplamente estimulado. É nossa convicção que, 
sempre que possível e oportuno, a introdução precoce do te-
lescópio (i.e. idade pré-escolar) deve ser tentada, uma vez que 
influencia de forma dramática a adaptação da criança a esta 
valiosa ajuda técnica.


