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Streszczenie: W ponizsze] pracy opisano przypadek zespolu Noonan u 8- letniegj
dziewczynki.
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Abstract: The article presents the case of 7 year old girl with Noonan syndrome.
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Zespot Noonan jest zespotem wad wrodzonych, dziedziczonym w sposob autosomalny
dominujacy, wystepujacym z czestotliwoscig od 1:1000 do 1:2500 zywych urodzen. Do
charakterystycznych cech tego zespotu zaliczy¢é mozna niski wzrost, wady rozwojowe
twarzoczaszki, nieprawidtowosci kardiologiczne oraz czesto - uposledzenie umystowe.

W ponizszym artykule podjeliSmy probe opisania fenotypu pacjentki z zespotem
Noonan leczonej w Zaktadzie Chirurgii Stomatologicznej Uniwersytetu Medycznego w Lodzi
w procedurach chirurgii jednego dnia, uwzgledniajac mozliwe trudnosci podczas procedur

stomatologicznych wywotane objawami ogolnymi.
OPIS PRZYPADKU

8-letnia pacjentka z zespotem Noonan (ryc.1.) zostala przyjeta w Zaktadzie Chirurgii
Stomatologicznej celem przeprowadzenia ekstrakcji zebow mlecznych 74 1 75 w procedurach
chirurgii jednego dnia, w znieczuleniu ogdlnym. Na podstawie dokumentacji medycznej
mozliwe bylo zapoznanie si¢ z calym spektrum choréb ogdlnoustrojowych i odpowiednie
zaplanowanie zabiegu. Wsrod objawow towarzyszacych temu zespotowi znajdowatly sig:
wrodzona wiotko$¢ krtani, krétka szyja i1 skrzywienie przegrody nosowej. Czynniki te
stanowity powazne wyzwanie dla samej techniki przeprowadzenia zabiegu, przede wszystkim
utrudniajgc utrzymanie droznosci drog oddechowych. Ponadto — lejkowata (szewska) klatka
piersiowa uposledzata wentylacj¢. Dodatkowym czynnikiem koniecznym do uwzglednienia
byta blizna w prawym dole tokciowym, stanowigca poklosie martwicy zyt w nastepstwie
pozanaczyniowego podania leku zaraz po urodzeniu, oraz zrosty w lewym tokciu po
wielokrotnych wktuciach. W warunkach sali operacyjnej podczas zabiegu stomatologicznego
utrudnito to zatozenie drogi dozylnej, szczego6lnie w okoliczno$ci braku wspotpracy ze strony
pacjentki.

U pacjentki zdiagnozowano po urodzeniu wrodzong wade serca. Obejmowata ona
ubytek w przegrodzie migdzyprzedsionkowej, przetrwaly przewod Botalla 1 nadzastawkowe
zwezenie tetnicy ptucnej. W 2011 roku dziewczynka zostata poddana zamknigciu ubytku w
przegrodzie migdzyprzedsionkowej przy pomocy urzadzenia AMPLATZER o $rednicy 10mm
oraz zamknigciu PDA zestawem Jackson. Przed ekstrakcja poproszono lekarza prowadzacego
o opinig, co do mozliwos$ci leczenia w warunkach ambulatoryjnych. Kardiolog wyrazit zgode
na zabieg w proponowanych warunkach, z uwzglednieniem ostony antybiotykowej (Dalacin
C 0,15, 1 tabletka co 8 godzin).

Dodatkowo wséréd wad wrodzonych wymieni¢ nalezy takze podwojny uktad

kielichowo-miedniczkowy nerki prawej. Pacjentka przeszta zabieg heminefrektomii
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prawostronnej w 2009 roku. W dotychczasowej historii medycznej pacjentka poddana byta
12-krotnie zabiegom w znieczuleniu ogdlnym, w tym 6 razy przed ukonczeniem 1. roku
zycia. Procedury przeprowadzane w narkozie obejmowaty leczenie nefrologiczne (kalibracja
cewki moczowej, renescyntygrafia, heminefrektomia, ewakuacja krwiaka prawej nerki czy
cystoskopia), kardiologiczne (echo serca przezprzetykowe, cewnikowanie serca z
nieoperacyjnym zamknigciem przegrody mie¢dzyprzedsionkowej i1 przewodu Botalla
amplatyzerem oraz PDA zestawem Jackson) i okulistyczne (korekcja zeza rozbieznego). W

znieczuleniu ogdlnym dwukrotnie przeprowadzone byto u chorej usuni¢cie z¢gbow mlecznych.
DYSKUSJA

Zespdt Noonan jest jedng z czesciej wystepujacych wrodzonych nieprawidlowosci
genetycznych, ktorej czgstos¢ wystepowania waha si¢ od 1:1000 do 1:2500 zywych urodzen
(1). Istnieje szereg cech fenotypowych zespotu Noonan, ktore sg charakterystyczne rowniez
dla innych zespoldw genetycznych, jak chociazby zespdt Leoparda, zespot Costello czy
zespOl sercowo- twarzowo - skorny, co sprawia, ze we wczesnym dziecinstwie cigzko
przeprowadzi¢ whasciwg diagnostyke réznicowa (2). Anomalia dotyczy zarowno kobiet jak i
me¢zczyzn. Choroba dziedziczy si¢ w sposdb autosomalny dominujacy, wystepuje 50%
prawdopodobienstwo przekazania jej potomstwu przez osoby chore (3, 4).

Kazda z mutacji bedacych przyczyna zespotu Noonan odpowiada za sktadowe
charakterystycznego fenotypu oso6b chorych. Mutacje w obrgbie genu PTPN 11 sg powiazane
z wystgpieniem deformacji klatki piersiowej, sktonno$ciami do powstawania wybroczyn i
wylewow podskornych, charakterystycznego wygladu twarzy i niskiego wzrostu (5, 6, 7). U
dzieci z mutacja genu SOS 1 bardziej prawdopodobne jest wystgpienie symptomow typowych
dla zespotu sercowo- twarzowo- skoérnego tj. rzadkie krecone wlosy, rzadkie brwi,
rogowacenie mieszkowe (8).

W zespole Noonan wady serca wystepuja u prawie 2/3 pacjentow (50% z zwezeniem
zastawki pnia tetnicy ptucnej, 10% z defektem przegrody serca) (9).

Wsrdd charakterystycznych objawdéw w obrgbie twarzoczaszki Nelson 1 wsp. opisuja
wysoko wysklepione podniebienie (10). Ponadto wystepuja wady zgryzu, nieprawidlowosci
zwigzane z artykulacja i mikrognatia (11, 12). W niektorych przypadkach dochodzi do
rozwoju torbieli w zuchwie, ktore mogg dawac obraz typowy dla cherubizmu (13).

Opisywana pacjentka z zespotlem Noonan do tej pory operowana byta w znieczuleniu
ogélnym 12 razy, poza zabiegami kardiologicznymi, nefrologicznymi i okulistycznymi,

leczona byta w ten sposéb takze stomatologicznie. Potwierdza to fakt, ze dostepnos¢ do
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procedur chirurgii jednego dnia jest istotnym elementem kompleksowego i holistycznego
leczenia pacjentéw z zespolami genetycznymi.

W przypadku pacjentdow z zespolem Noonan wymagana jest interdyscyplinarna
wspotpraca  wielu doswiadczonych specjalistow, m.in.: kardiologow, neurologow,
nefrologdw, endokrynologéw, ortodontéw czy chirurgdbw stomatologicznych, oraz
anestezjologow. I tylko kooperacja dobrze przygotowanego zespotu wielospecjalistycznego

umozliwi kompleksowe leczenie i zapewni komfort zycia 0s6b chorych.
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Ryc. 1. Charakterystyczny wyglad twarzy u pacjentki z zespotem Noonan.
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