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Sindrome de Noonan con miitiple
afeccian nefrourcldgica

Sr. Director: L3 pres-f_:ntac:if:n de caracteristi-

‘cas inherentes gl sindrome de Tumer en indivi-

duos fenotipicaments varones con carlolipo
normal (4G, XY) lleva, desde hace tiempo, Sus-
citarido controversias en arden a su adscrip-
cion nosaldgica. Grumbach y Van Wyck* aban-
donan la alusidn al sindrome de Turnmer en
eslos casos & fin de evitar confusiones con 1a
monosam(a (45, K0 que caracteriza de mado
primordial & éste. Desde su descripcion” en
1963 parece i gencrallzandose |3 denomina-
cidn de sindrome de MNocnan® 2 este cuadro
polimorfo er el que deben estar presentes
como minimo |as siguientes caracteristicas:
pterigium caofli, talla corts, deformacionss s-
quéléticas, defectos cardiovasculares y carnoli-
po A6 XY, La presenciz de anomalias faciales
gue oupcan ol sindrome de Turner, retraso
mental, ptosis parpebral, hipogonadisma,
crigtorquidia y anomaliss dermataldgicas y ne-
frouroldgicas, es mas Inconstante.

L escaza observacion de este sindrome, que
rebasa en poco |05 0os centenares de casos en
la literatura mundial, junto & ls presentacion
tle manera prepondoranie, en nuestro caso, de
ancirallas nefrouroldgicas multiples, unido al
hecho de gue su Revista®™™ haya publicado
cinee casos espafiales eén los dltimos anos,
prestarn inferds a su gomunicacion.
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Fig. 1. Aspecto del pecienle, en ef gue 52 aprecin
pierigium colli ¥ alras carscheristicas craneofaciales
dul sinirome ge Nognan, ffesalta en este caso Ja pre-
sencia de vello facial y pectoral, que comespondid
con los valores hormonalss enconlrados:

Wartn de 4 afios que acudié & nuestro Servicio por
praseatar hipertensidn arterial (17001 10 mmHg) de
dificil correceion, ﬁ!’{.‘ﬂl‘ﬁfﬂﬁb&ﬁtﬁ instaurada un |os
dltirmss 3-4-zhos. Mo detectamos daios familiares de
interas. Llamaba la atencidn un estudio wroldgics
practicado con anterioridad 8n el que:se enconted os-
tenosis uretral, duplicidad vesical e hipospadias, par
o que [uy intervesido quirirgicamente. En la sxple-
ragidn fisica deslacaba inmediztzmante talla corta,
plerighum colli; cifeescoliosis dorsal & implantacicn
haja de orejas ¥ cabeflo. La presencia y distribucidn
de velin corporal de varda era normal [fig. 11 El -
manoy la morfelogia de pene i 1283 eran normaies.
En [z auscallaciin cardizca se objetivo-un saplo me-
sasisidlico IV que bas 2l estudie cardiolégios ra-:
suitd una estenosis valvler pulmaonsr congénita. S=
chsendd braquimetacarpalizme en ambds manos (pul-
gares). Cariotipo: 46 XY en linfocitos periféricas, Dos
seminogramas reallzados: dLprasaron azonspermia,
negéndose el paciente 2 1a-biopsia lesticular, Las
tasas de harmona loliculpestimulanta, hormona Juded-
nizants, profactina y testesterona basales futson nor-
miales. Estaba ausents cualgoiar andmialia ocular £5-
copto. fondo de ojo con refincpatia hipertensiva de
grado I, En un corio espacio detiemps al gacienie.
fue evoiucionando & la insuficiencia renaf terminal y
fallecid @ fog-tres meses, En el estudio necrdpsico se
comprohd |6 presancia de rfioies =n harradlnas.

Todas fas anomalias gue fueron encontradas
en neestro paciente concuerdan perfectamen-
te con el crilerio de sindrome de Noonan. Es
de destacar Ta afeccion valvular puimonar,
malformaciones esquelelicas y ptergivm calll
de, practicaments, obligada presentacian en
gl sindrome de MNoonan. La presenciz de de-
fectos en el descenso testiculzr én este sindro-
me s un hallazgo frecuente®, con hasta un
70 % de casos de criptorguidia, Sin embargo,
la tuncian testicular en estos individuos pueds
variar ampliamente entre la normalidad y el hi-
pogonadizmo incuestionabile! %, Scbre 1a na-
turaleza de |z afeccidn ponadal hay pruebas
que lievan desde un fallo primano testicular a
un falla hipefisaria®, En nuestro caso, la pre-
sencia de caracieres sexualps secundarios nor-
males, potencia sexual que permite fa eyacuta-
cidn v niveles secundarios normales junto a
FEoOspermis parecen apuniar-a un falio testi-
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cular concreto a nivel de linea germinal testi-
cular. La consideracian mas llamativa, 2in em-
bargo, que ofrece nuesi caso es |8 prasencia
de_miltiples malformaciones nefrourcldgicas
(hipospadias, estenosis uretral, duplicidad ve-
sical v rifienes «en hemadura=) que raramente
se presaptan simulidneamante en el mismo
pacients? ",
M. Calara Fresnedsa, M, A, Ruiz Jiménez,
F. Mogueroles y A. de la Sigma
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