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Introdugéo:

A Sindrome de Noonan é uma doenga genética relativamente frequente, com hereditariedade autossémica
dominante em 30% dos casos, sendo o seu diagndstico essencialmente clinico. Manifesta-se por baixa estatura,
deformidades toracicas, diminuicdo auditiva, alteragdes cardiacas, diatese hemorragica e ainda alteracdes oculares.
A nivel oftalmoldgico podemos encontrar hipertelorismo, epicanto, orientagao inferior do canto lateral da fenda
palpebral e ptose palpebral. E frequente a presenca de estrabismo e de erros refractivos. No fundo ocular estdo
descritas alteragdes como hipoplasia do disco éptico, colobomas, mielinizagédo de fibras nervosas e drusas do disco
optico.

Objectivos:
Descrever as alteragdes oftalmolégicas presentes num caso clinico pediatrico com Sindrome de Noonan.

Resultados:

O caso clinico corresponde a uma crianga do sexo feminino, de 11 anos de idade, com diagndéstico clinico de
sindrome de Noonan ao 1 ano de idade e seguida no nosso hospital desde os 9 anos. A crianga apresenta facies
caracteristico, com hipertelorismo, epicanto e orientagao inferior do canto lateral da fenda palpebral. Em termos de
alteragdes oftalmoldgicas, exibe alta miopia, com melhor acuidade visual corrigida (MAVC) de 3/10 OD e 1/10 OE,
exotropia do OE e cataratas polares anteriores. A avaliagdo do fundo ocular revelou alteragdes pigmentares da
retina e palidez dos discos 6pticos, tendo realizado ainda estudo eletrofisiolégico, o qual foi compativel com distrofia
dos cones e bastonetes.

Conclusao:

As alteragbes oftalmoldgicas na Sindrome de Noonan sdo mudltiplas e variadas, sendo importante o seu
reconhecimento por parte do Oftalmologista para que seja feito um seguimento adequado destes doentes. Apesar
das alteragbes do fundo oculares serem frequentes, existem poucos casos descritos da sua possivel associagao
com distrofia retiniana.



