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Introducao: o Sindrome de Noonan (SN, OMIM 163950) é
uma doenca genética autossomica dominante relativamente
comum, clinicamente varidvel e molecularmente heterogénea.
A prevaléncia é cerca de 1:1000-1:2500 nados vivos. Carac-
teriza-se por baixa estatura pos-natal, cardiopatia congénita e
dismorfia facial distinta que varia com a idade. O envolvimen-
to cardiaco esta presente em até 90% dos portadores de SN.
A estenose pulmonar e cardiopatia hipertréfica séo as formas
mais comuns da cardiopatia. Outras caracteristicas associadas
incluem anomalias esqueléticas e ectodérmicas, criptorquidia
no sexo masculino, displasias linfaticas, alteragdes de coagu-
lacéo e, raramente, predisposi¢do para doencas hematoldgicas
malignas em idade precoce e défice cognitivo ligeiro. Do pon-
to de vista genético, o Sindrome de Noonan é uma condi¢éo
pouco compreendida. Recentemente foi estabelecido que este
sindrome é causado por hiperativacdo da via de transdugéo de
RAS-MAPK, envolvida no controlo do crescimento, diferencia-
¢do, migracdo e apoptose. Na sequéncia da descoberta em
2001 do PTPN11 como um importante gene responsavel por
esta doenca, seis genes adicionais foram identificados. As mu-
tagbes nestes genes representam cerca de 70% de todos os
casos de Sindrome de Noonan, indicando que ainda ha outros
para serem descobertos.

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

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

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

Conclusao: varias publicagcdes até ao momento tém docu-
mentado a grande variabilidade clinica do Sindrome de Noonan
com alguma correlagdo gendtipo-fenétipo. Os novos avangos
em genética molecular, nomeadamente a sequenciagéo de nova
geragéo, permitem atualmente uma maior taxa de confirmagao
do diagndstico clinico, o que possibilita o aconselhamento ge-
nético preciso e um diagndstico pré-natal especifico.

NASCER E CRESCER

revista de pediatria do centro hospitalar do porto
ano 2014, Suplemento Il

CO-16

O TELESCOPIO MONOCULAR NA CONSULTA DE BAIXA

VISAO PEDIATRICA: UM DESAFIO MULTIDISCIPLINAR

Jodo Pedro Marques'; José Costa'; Jodo Quadrado Gil'; Pedro

Gil'; Teresa Mesquita'; Catarina Paiva'

" Centro de Responsabilidade Integrado em Oftalmologia do
Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra

Introducao: O telescopio monocular € uma ajuda técnica
para individuos com baixa visdo, especialmente direcionada
para a visdo de longe. Apesar das inUmeras vantagens propor-
cionadas pela ampliagdo de alvos distantes, a correta utiliza-
¢do do telescépio implica uma fusdo complexa entre controlo
de acdo, motricidade fina e coordenagdo mao-olho. Uma vez
que atrasos no desenvolvimento motor sdo comuns em criangas
com baixa vis@o, manusear um telescopio pode revelar-se uma
tarefa ardua e cansativa. Por este motivo, na nossa consulta de
baixa visdo, é delineado um programa individual de reabilitagio
que envolve uma equipa multidisciplinar de profissionais alta-
mente diferenciados em dreas que passam da oftalmologia a
psicologia clinica, educagéo especial, medicina fisica e reabilita-
¢do e (neuro)desenvolvimento. O objetivo deste trabalho passa
pela avaliagdo do sucesso da reabilitagdo visual com telescopio
monocular em criangas e adolescentes com baixa viséo.

Métodos: Estudo retrospetivo, série de casos. Analisaram-
-se 0s registos clinicos dos doentes pediatricos (0 a 17 anos de
idade) que frequentam a consulta de Baixa Viséo e seleciona-
ram-se aqueles aos quais o telescopio monocular foi prescrito
como parte do programa de reabilitagdo visual.

Resultados: Foram incluidos 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. Apds a
introdugé@o do telescopio monocular, verificou-se uma melho-
ria significativa em todos os doentes (p<0.001). O ganho mé-
dio foi de 33+12,14 letras (minimo 15, maximo 55; mediana 35).
O telescopio foi introduzido antes dos 10 anos em 11 doentes
(57,89%), 7 dos quais do sexo masculino.

Conclusdo: Mesmo na comunidade oftalmoldgica, ha uma
consideravel falta de informacéo relativamente as intervencoes
disponiveis para a reabilitacdo visual de criangas com baixa vi-
sdo. Neste estudo, o telescopio monocular revelou-se uma fer-
ramenta de indubitavel beneficio na reabilitagéo visual de crian-
¢as e adolescentes com baixa visdo, demonstrando que o seu
uso deve ser amplamente estimulado. E nossa conviccdo que,
sempre que possivel e oportuno, a introdugéo precoce do te-
lescopio (i.e. idade pré-escolar) deve ser tentada, uma vez que
influencia de forma dramatica a adaptacdo da crianca a esta
valiosa ajuda técnica.
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