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RESUMEN

El Sindrome de Noonan fue descrito en 1963 por Noonan y Ehmke en pacientes con
Estenosis Valvular Pulmonar, asociado a baja estatura, hipertelorismo y retardo mental
moderado, entre otras alteraciones, por lo que el autor pretende evidenciar el modo de
actuacion de enfermeria ante un paciente con Sindrome de Noonan en el primer nivel de
atencion. Se realiz6 una presentacion de caso clinico con sindrome de Noonan
diagnosticado por el personal especializado mediante la identificacion y establecimiento
de prioridades de las necesidades de la piramide de Kalish y Maslow en el Proceso de
Atenciéon de Enfermeria con la implementacion de los diagndsticos enfermeros
aceptados para el desarrollo y validacién clinica 2015- 2017. Se logr6 presentar a través
del proceso de atencion de enfermeria, el actuar de enfermeria mediante el cuerpo de
conocimiento de enfermeria y sus cuidados que garantizan un conjunto de acciones de
prevencién para disminuir los riesgos propios del paciente con Sindrome de Noonan. Se

evidencié que con el modo de actuacién de enfermeria y las acciones del plan de
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cuidados se disminuyen los riesgos y se mejora la interacciéon con otras especialidades
que ayudan a la rehabilitacion del paciente con Sindrome de Noonan en el primer nivel
de atencion.

Palabras clave: enfermeria; Sindrome Noonan; necesidades; cuidados.

ABSTRACT

The syndrome of Noonan was described in 1963 by Noonan and Ehmke in patient with
estenosis lung valvular, associated to low stature, hipertelorism and moderate mental
retard, among other alterations. The author evidence the way of nursing performance
before a patient with Syndrome of Noonam in the first level of attention. Was carried out
a presentation of a clinical case with Syndrome Noonam diagnosed by the personnel
specialized in Clinical Genetics. Evidencing the way of infirmary performance by means
of the identification and establishment of priorities of the necessities of the pyramid of
Kalish and Maslow in the nursing care plan with the implementation of the diagnoses
nurses accepted for the development and clinical validation 2015-2017. It was possible
to present through the nursing care plan, acting of nursing through the body of nursing
knowledge and their cares that guarantee a group of actions of prevention to diminish
the risks characteristic of the patient with syndrome of Noonam. Finaly evidence that
with the way of nursing performance and the actions of the plan of cares diminish the
risks and he/she improves the interaction with other specialties that they help to the
patient's rehabilitation with Syndrome of Noonam in the first level of attention.
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Introduccion

La estenosis valvular como hallazgo frecuente en un nimero importante de paciente
hacen que Noonan y Ehmke describan en 1963 el sindrome de Noonan el cual se
acompafnaba de individuos con retraso mental asociado a la baja estatura y el
hipertelorismo entre otras alteraciones. La observacion de Jacqueline Noonan relato la
Estenosis Pulmonar como la cardiopatia con mas frecuencia, ademas de describir los
signos clinicos mayores en estos casos (17 en 19 pacientes, Noonan, 1968), lo que hace
el diferencial del diagnéstico con el Sindrome de Turner en esta entidad, es la presencia
de la coartacién de la aorta como la cardiopatia de mayor frecuencia.(1.2)

Como referente de la historia de este sindrome en los afios 1786-87 aparece reflejado en
el cuadro Los pobres en la fuente de Francisco de Goya y Lucientes, el autor retrata a un
nifio con una anomalia que muy probablemente era un sindrome de Noonan. El cual se
exhibe en el Museo del Prado, Madrid, Espafia.()

La frecuencia de aparicion es de al menos de 1 de cada 2 500 nifios, aunque es frecuente
realizar diagndstico diferencial con el indrome de Turner, los afectados por el Noonan
no tienen alteraciones cromosémico lo que hace referencia a tener cariotipos normales
desde el punto de vista numérico y estructural en la informaciéon genética.(3) Aparece
casi con la misma frecuencia que el sindrome de Down, 1 de cada 1000 a 2500 nacidos
vivos. En la mayoria de los casos se hereda de forma autosdémica dominante
(generalmente de origen materno); sin embargo, Moreno-Loaiza O ha descrito
diferentes casos en los que la enfermedad aparece como una mutaciéon de novo, o sea,
aparece un miembro en la familia que sufre la patologia sin haberla heredado de ningiin
parental.(4)

Desde la revision del comportamiento familiar se detectaron familias con varios
miembros con afecciones del sindrome de una forma vertical, expresando rasgos
diferentes de una generacion a otros e incluso con generaciones saltadas denominada
esta caracteristica como una dominancia irregular, pero con un predominio de la
herencia por via materna.(®)

Hace algunos afios en el mapa gendmico se ubica el locus del gen 12q 24 (Jamieson) un

numero importantes de pacientes con las condiciones fenotipicas del Noonan, lo que
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encuentra el primer gen especifico identificado como posible responsable del Sindrome
de Noonan. Este Unico gen no puede explicar todos los casos, por lo que se espera el
descubrimiento de otros genes que producen este sindrome.(*%56)

El sindrome de Noonan en la actualidad es una enfermedad que afecta multiples
sistemas, con poca frecuencia y alta variabilidad, y sus propias caracteristicas, con un
aumento en las tasas mundiales anuales de 4.90 % en el periodo 2021-2028
fundamentado en el aumento de la prevalencia de los sintomas.

La prevencion y el control de las enfermedades genéticas y los defectos congénitos
abordado por la Organizaciéon Panamericana de la Salud a través de su grupo consultivo
en 1984, referencia que uno de los objetivos de la Genética es "reducir la prevalencia al
nacimiento de enfermedades genéticas y defectos congénitos"”. Cuba inici6 el Programa
Nacional para el Diagnéstico Manejo y Prevencién de las Enfermedades genéticas y
defectos congénitos en la provincia de La Habana, extendiéndolo como parte integral de
los servicios asistenciales universales en el pais, ademas establece mediante una
relacién bidireccional entre los niveles de atencidn, instaurando la red nacional de
genética comunitaria en Cuba.(*567)

En las décadas de 1980 se comenzaron los primeros pasos para la organizacion del
servicio de Genética como estrategias nacionales, estableciéndose la atencion desde las
tres direcciones preconcepcional, prenatal y posnatal, y las enfermedades poblacionales
disefiados a través de los servicios asistenciales-preventivos de base individual-familiar
y los programas de prevencion de base poblacional.(®)

La aparicion de un caso en el policlinico José Marti Pérez con los rasgos dismorficos
clasico de la enfermedad, acompafado de la cardiopatia mas frecuente (estenosis
pulmonar) sin repercusiéon hemodinamico, motiv6 a presentar el caso con el objetivo de
evidenciar el modo de actuacién de enfermeria mediante sus etapas en un caso clinico
de Sindrome de Noonan en la Atencidn Primaria de Salud (APS) caso diagnosticado por
genetistas clinicos del Centro Provincial de Genética y atendidos por el enfermero asesor
Genético de dicha institucion.

Se utiliz6 como método logico las etapas del Proceso de Atencion de Enfermeria

teniendo en cuenta los Diagnosticos Enfermeros (DE) aceptados para el desarrollo y
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validacion clinica del afio 2015-2017, para describir el modo de actuaciéon en un
paciente con sindrome de Noonan se organizaron los pasos por las 5 etapas de forma

ciclica y dindmica:

[.  Valoracién: La recogida de los datos prenatales postnatales y familiares.

[I. Diagnostico: elaboracion de juicios clinicos a respuestas de los procesos vitales
de los pacientes, ya sean reales o potenciales.

[II.  Planificacion: establece las prioridades sobre los resultados, ademas de
seleccionar las intervenciones y decisiones prescriptivas de enfermeria.

IV.  Ejecuciéon: La identificacion y establecimientos de prioridades segun las
necesidades de las piramides de Kalish y Maslow, elaboracién de los diagndsticos
enfermeros en el paciente con Sindrome de Noonan y cumplimiento del plan de
cuidados.

V. Evaluacién: La respuesta del paciente mediante la apreciacion de la eficiencia de

las acciones en el actuar de enfermeria a través del plan de cuidados.

En la investigacién se cumplimentaron los acuerdos establecidos en la declaracion de
Helsinki, ademas de las normas éticas en cuanto a la discrecion, confiabilidad de la
informacion, honestidad y demas, que caracterizan a los profesionales cubanos.

Para dar cumplimiento a la investigacion se procedi6 a realizar reunion con la Direccion
de la Institucién y familiares del caso para explicarles el objetivo de la publicacién y
facilitar las coordinaciones de trabajo para la obtencién de la informacién.

Para la recoleccion del dato primario se procedi6é a la obtencién del consentimiento
informado con los familiares para proceder a la revision del Carnet Obstétrico, Historia
Clinica del paciente y acceder al registro individual en la consulta de Genética
Comunitaria de la institucidn, se realizé una revision bibliografica detallada del tema en
la Biblioteca Virtual de Salud de Santiago de Cuba, ademas de una intensa busqueda de
informacién en diferentes formatos tanto virtuales como de forma escrita para obtener
la mayor cantidad de elementos lo mas contemporaneos posibles foraneos y nacionales

sin descartar primeros estudios sobre el tema .
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A través de toda la recoleccion de datos, se establece andlisis comparativos con otras

presentaciones que permiten arribar a conclusiones y recomendaciones.

Caso clinico

¢ Datos Prenatales del caso.

Edad materna 34 afos, captada el 7 de abril del 2016 con 8,6 semanas, embarazo
deseado niega amenaza de aborto, fiebre, rash cutdneo, infeccién, radiacién ni
medicamentos, ingestiéon de dosis minina de alcohol a las 8 semanas.

Edad paterna 47 afos

Antecedentes patolégicos familiares: No refiere

Atencién durante el embarazo: Electroforesis de hemoglobina AA conocido del
embarazo anterior 2015, alfafetoproteina con 16 semanas 1.37 MOM, ultrasonido (US)
del primer trimestre 12,6 semanas con higroma quistico del cuello y pielectasia del
rinén derecho, se realizé Diagndstico Prenatal Citogenético (DPC) por signo
somnografico 19.6 semanas 13 metafase que arrojé un resultado 46,XY,Yq* variante
cromosOmica normal por lo que se cita para atencién post natal en el Servicio Provincial
de Genética. US Post amniocentesis persiste el higroma quistico, US del segundo
trimestre 21.3 semanas con parametros fetales normales, Vista Basicas Extendidas VBE:
normales, US del tercer trimestre a las 28.5 semanas normales. movimientos fetales
normales.

¢ Datos Postnatales del caso.

Parto distocico por cesaria a las 41.1 semanas, peso al nacer 3640 gr. Talla 50 cm,
circunferencia cefalica 34, circunferencia toracica 34,5 cm, apgar 9/9, succidn vigorosa
del pezo6n, buen tono muscular.

e Examen fisico: (Signos Dismorficos) Hoyuelo preauricular bilateral, desviaciéon
antimongoloides de las hendiduras palpebrales, epicanto interno bilateral, microglosia,
implantaciéon baja de las orejas, cuello con exceso de piel en la nunca, criptorquidea
derecha, surco simeano en mano derecha, 3 manchas café con leche en la piel,
Hemangioma plano sobre filtro naso labial.
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¢ Estudios Realizados.

Tamizaje Neonatal: Normal.

— US Tranfontanelar: No alteraciones ventriculares, fosa posterior normal.

— US Abdominal: Normal.

— US Testicular: Testiculo izquierdo localizado en canal inguinal, ecogénicamente
normal. Testiculo derecho no se visualiza en bolsa escrotal ni canal inguinal.

- ECO: Situs Salitus, relacidn arterial y ventricular (AV) y ventriculo arterial (VA)

concordante, relacion ventriculo derecho Ventriculo izquierdo (VD/VI) mayor

que 1, no se visualiza defecto septal, tronco arteria pulmonar (TAP) ligeramente

hipoplasico con ramo con fluido y signo de estenosis pulmonar y valvular.

Impresion Diagnostica: Sindrome Noonan.

e Seguimiento.

Por Cardiopediatria y Genética Clinica cada tres meses en Centro Provincial de Genética.
¢ Recepcidn del paciente.

Se trata del paciente KAPL de 7 afios con el diagndstico de Sindrome Noonam realizado
en coordinacidn de genética clinica de la provincia, que se atendi6 por los miembros del
equipo de salud del policlinico "José Marti Pérez" se observa estable, con signos
dismorficos clasicos del Sindrome de Noonan.

Refiere la madre:

S: " A mi me preocupa que va a pasar con el futuro de mi hijo, me han informado de las
posibles consecuencias como retraso mental, trastorno con la reproduccién, la baja
estura y los rasgos toscos, el dafio en el corazén es lo mas grave sé que se puede
complicar y hasta morir, aunque esta estable por el momento".

O: Se observan al examen fisico: rasgos dismérficos propio del sindrome como ligero
hipertelorimo, Ptosis palpebral del ojo izquierdo, cuello corto y ancho, soplo ausente
propio de la estenosis pulmonar sin repercusion hemodindmica, baja talla, madre
ansiosa.

e Diagnostico de Enfermeria (DE) y Expectativas (E)
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1- Riesgo de deterioro de la funcién cardiovascular (00239) (2013; NDE 2.1)

relacionado con antecedentes de enfermedad cardiovascular.

E: Disminuya riesgo constatando buen funcionamiento cardiovascular.

2- Proteccion Ineficaz (00043) (1990) relacionado con Agentes farmacoldgicos.

E: Logre tratamiento adecuado

Dicho esto, se elabor6 y aplicé un plan de cuidados que evalia el accionar de enfermeria

diario con un enfoque preventivo semanal, logrando la no aparicién de complicaciones

como resultados del Sindrome de Noonan, ademas de apoyar la esfera psicoldgica de la

familia en el primer nivel de atencion.

e Plan de cuidados para evaluar el accionar de enfermeria en pacientes con Sindrome de

Noonan.

1. Orientar sobre los signos propios de la descompensacién cardiopulmonar diario

2. Vigilar signos propios de descompensacion cardiopulmonar (Estenosis
Pulmonar) diario

3. Explicar la importancia de asistir al médico ante los signos de alerta de
complicacién diario.

4. Verificar signos de complicacion con un buen examen fisico diario.

5. Verificar que entiende los signos propios de complicaciones 2 veces en la semana

6. Coordinar con otros especialistas la atencidn integral del paciente segin
dispensarizacion mensual

7. Brindar charla educativa sobre el origen causas y consecuencias de las
enfermedades genéticas semanal.

8. Explicar sobre la pobre capacidad del lactante para defenderse contra las
complicaciones propias de su patologia diaria.

9. Explicar la importancia del seguimiento con otros especialistas semanal

10. Garantizar el seguimiento del tratamiento médico y acciones independientes de
enfermeria diario.

11.Verificar el cumplimiento de las indicaciones de los especialistas verticales diario

12.Realizar acciones de salud en coordinacion con otros especialistas semanal
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13. Apoyo psicolégico, individualizado y particularizada a la familia

Discusion
El sindrome de Noonan es una entidad genética caracterizada por una mutacion en el
cromosoma 12, acompafiada por talla baja, cardiopatia, rasgos faciales tipicos y
alteraciones esqueléticas. El sindrome de Noonan aparece casi con la misma frecuencia
que el sindrome de Down, 1 de cada 1000 a 2500 nacidos vivos, establece una herencia
autosémica dominante, lo que hace necesario la presencia de una mutacion en los genes
de uno de los progenitores y con una probabilidad de transmisién hacia los hijos de 50
%, aunque cabe resaltar que una vez presente la enfermedad la probabilidad de que se
exprese de forma grava seria de un 14 %. La presencia de este sindrome en nifios con
padres sanos refleja la presencia presumible de una nueva mutaciéon (NOVO), no
presente en los genes de los padres o sea una posibilidad de una aparicion
esporadica.(14)
El sindrome de Noonan tiene una evoluciéon historica desde épocas muy remotas
descritas en 1787 el cuadro Los pobres en la fuente (Museo del Prado, Madrid, Espafia)(®)
con imagen de nifio con anomalias asociadas al sindrome de Noonan, aunque no es hasta
1962 donde por vez primera por Jacqueline Anne Noonan describe el sindrome.
En el sindrome de Noonan tiene una frecuencia de signos dismorficos marcada por un
nacimiento con el peso y la talla que suelen ser normales que se acompafia de
disminucién progresivamente de las misma por lo que desarrollan una estatura baja,
que es muy evidente en la adolescencia, las cardiopatias 50-80 % de los casos,
haciéndose mas frecuente la Estenosis valvular pulmonar (20-50 %), siendo menos
frecuente entre 20-30 % de los casos la Miocardiopatia hipertréfica y mas de la mitad de
los pacientes anomalias electrocardiograficas aun sin cardiopatia estructural.(1.29)
Otras anomalias acompafiante son las faciales y las esqueléticas tales como el
Hipertelorismo y epicantus, desviaciéon ocular antimongoloide, ptosis palpebral, cuello

corto y ancho, pterigium colli, orejas y cabello de implantacién baja, que suelen cambiar
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y hacerse menos evidentes con la edad, el pectus carinatum superior y excavatum
inferior, aumento de la distancia intermamilar (75-95 %), escoliosis (15 %).).(2)

Otras anomalias menos frecuentes son el retraso psicomotor/mental 25 % de los casos,
trastornos hemorragicos, displasia linfatica, anomalias oculares o auditivas,
criptorquidia (testiculos no descendidos).(2)

A través de las manifestaciones clinicas, la sospecha y deteccidon de ciertas anomalias,
acompanada de la presencia de casos familiares de la enfermedad, facilita en algunos
casos la deteccion prenatalmente mediante diagnéstico genético molecular ya que
existen marcadores moleculares bien caracterizados que localizan las diferentes
mutaciones que dan lugar a esta entidad, como la mutacién en el gen PTPN11 es la
responsable de, aproximadamente 50 % de los individuos afectados; el gen SOS1
mutado, del 13 %; el gen RAFI, del 3-17 % y el gen KRAS, de menos 5 %. Otras
mutaciones, con un indice de aparicién entre los distintos enfermos de menos 1 %, se
dan en los genes NRAS, BRAF, y MAP2K1.(14)

Es importante para el diagndstico la identificacion y revision de los padres, la revision
fisica rigurosa de los pacientes, ademds de la ecocardiografias y electrocardiografias en
la busqueda de signos propios de este sindrome. El momento o6ptimo para la
determinacion del riesgo genético y la discusion de la disponibilidad de las pruebas para
un diagnostico oportuno es antes del embarazo (etapa preconcepcional y
prenatales).(1.7)

El tratamiento especifico hasta nuestros dias no esta definido estara dirigido sobre la
necesidad de la intervencién de diversos especialistas (cardiologia, endocrinologia,
genética, etc.) coordinados por el equipo basico de salud (EBS) de atencién comunitaria
y una atencidn triangulada entre EBS- Pediatra- Genetista para su seguimiento eficaz a
largo plazo. Los tratamientos sustitutivos (hormona del crecimiento) son utilizado en
algunos pacientes con éxito para mejorar la estatura final.(2) pocos estudios desde los
referentes anteriores abordan las acciones de enfermeria por lo que no se hacen
comparaciones para evaluar las acciones de enfermeria en este sindrome en la medicina

comunitaria.(10)
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A modo de conclusion se pudo evidenciar que con el modo de actuacion de enfermeria a
través del plan de cuidados se disminuyen los riesgos y se mejora la interaccién con
otras especialidades ante la presencia de un sindrome de Noonan en la Atencién
primaria de salud, lo que permite repercutir en las acciones comunitarias para su mejor

rehabilitacion.
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