
SUMMARY

Noonan Syndrome with Patellar Luxation

NS is characterised with typical phenotipic features, mild
mental retardation, short stature, congenital heart diseases
(especially valvular pulmonary stenosis) and usually transmit-
ted sporadically.

An 11 years old male patient was admitted to our hospital
with bilateral knee pain. On the physical examination he had
short neck, low located ears, down slanting palpebral fissures,
hypertelorism, micrognathia, high palate and low, widely
spaced nipples. On auscultation 2/6 systolic ejection murmur
was heard over the pulmonic area. He was mildly mentally
retarded.

Bilateral patella luxation and spina bifida on L4-5, L5-S1
were diagnosed by direct X-ray roentgenograms. ECG
showed rSR’ complex in V1, V2 waves. Echocardiographic
examination revealed mild pulmonary valvular stenosis. The
audiologic evaluation showed sensorineural hearing loss of
the right ear. Genetic consultation confirmed the diagnosis of
NS. 

To our knowledge, this is the first case of NS reported with
bilateral patellar luxation.
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Noonan sendromu (NS), ilk kez 1963 y›l›nda Noonan
ve Ehmke taraf›ndan tan›mlanan, ço¤unlukla sporadik
geçiflli, ancak otozomal dominant (OD) geçifllerin de
olabildi¤i, al›fl›lmad›k yüz görünümü, hipertelorizm,
hafif mental retardasyon, k›sa boy ve en s›k valvuler
pulmoner stenoz olmak üzere do¤umsal kalp defektleri
ile karakterize bir sendromdur. 1/1000-1/2500 canl› do-
¤umda bir görülür. Sendromun geni 12. kromozomun
uzun kolunda lokalizedir. Olgularda karyotip 46 XX
veya 46 XY fleklindedir. Tan›s› prenatal dönemde konu-

labilir. Postnatal dönemde büyümeleri genellikle geri
kal›r ve 3. persantile paralel seyreder.

OLGU

11 yafl›nda erkek hasta, diz a¤r›s› flikayeti ile klini¤imize ge-
tirildi. Öyküsünden, bir kez pnömoni tan›s› ile hospitalize edi-
lerek tedavi edildi¤i, okul baflar›s›n›n düflük oldu¤u, anne-ba-
ban›n 2. dereceden akraba oldu¤u ö¤renildi. Fizik muayenede;
boy 131.4 cm (% 10-25), kilo 30.5 (% 25-50), TA 80/50
mmHg, nab›z 96/dk/ritmik, boyun k›sa, kulaklar düflük,
mikrognati, hipertelorizm, yüksek damak mevcuttu. Palpebral
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fissürler afla¤› bak›yor, meme bafllar› birbirinden ayr›k, kubi-
tus valgusu vard› (fiekil 1). Dinlemekle solunum sesleri do¤al
idi. Kalp sesleri ritmik; S1, S2 do¤al, pulmoner odakta 2/6 sis-
tolik ejeksiyon üfürümü mevcuttu. Karaci¤er kot alt›nda 1 cm
ele geliyordu. Haricen d›fl genitaller erkek görünümde, tes-
tisler skrotumda idi. Puberte henüz bafllamam›flt›. Gövdeye
oranla ekstremiteler k›sa, hafif mental retardasyonu mevcuttu.

Hastan›n rutin laboratuvar tetkiklerinden T‹T, hemogram, bi-
yokimya ve PA akci¤er grafisinde özellik yoktu. EKG’de h›z
100/dk, sinüs ritminde, P-R 0.16 sn, QRS aks› + 95, V1, V2
derivasyonlar›nda rSR’ kompleksi mevcuttu. Ekokardiyogra-
fide hafif valvuler pulmoner stenoz saptand›. Pulmoner gradi-
ent 19 mmHg olarak ölçüldü (fiekil 2). Vertebra grafilerinde;
L4-5, L5-S1 düzeyinde spina bifida saptand›. Diz grafilerinde
bilateral patella luksasyonu saptand› (fiekil 3-5). Bat›n US ve
kranial tomografisi normal idi. Görme ve göz dibi muayene-
lerinde patoloji bulunmad›. Odyolojik incelemede, sa¤da tek
tarafl›, sensorinöral iflitme kayb› tespit edildi. Kromozom ana-
lizi sonucu 46 XY olarak geldi.

TARTIfiMA

NS olgular›n›n 2/3’sinde konjenital kalp hastal›¤› var-

d›r. Bunlar›n da % 50’si valvuler PS fleklindedir. NS’lu
olgularda tespit edilen di¤er kardiyak anomaliler; atriyal
septal defekt (ASD), aort koarktasyonu (AC), asimetrik
septal hipertrofi, periferik PS, ventriküler septal defekt
(VSD), patent duktus arteriyozus (PDA), mitral valv
prolapsusu (MVP), Ebstein anomalisi, endokardiyal fib-
roelastozis, tek ventrikül, çift bölmeli sa¤ ventrikül, hi-
pertrofik kardiyomyopati, dilate kardiyomiyopati ve
restriktif kardiyomiyopatidir (1-6). Bizim olgumuzda da
hafif valvuler PS saptand›.

NS’unda santral sinir sistemi de dahil, tüm sistemlere
ait patolojiler görülebilir. Santral sinir sistemi patoloji-
leri aras›nda serebral infarkt, sringomyeli, tethered cord,
serebral vasküler anevrizma, intrakraniyal kanama, nö-
rosekretuar disfonksiyon, kortikal displazi, santral dev
hücreli granülom, nörojen mesane, Moya Moya hasta-
l›¤› mevcuttur (7-13). Bizim olgumuzda santral sinir sis-
temine ait patoloji yoktu.

fiekil 2. Noonan sendromlu hastada valvuler pulmoner stenoz.

fiekil 3. Noonan sendromlu hastada bilateral patella luksasyonu.

fiekil 4. Noonan sendromlu hastada bilateral patella luksasyonu.

fiekil 5. Noonan sendromlu hastada bilateral patella luksasyonu.
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Baz› olgularda görme veya iflitme bozukluklar› buluna-
bilir. ‹letim tipi veya sensorinöral tipte iflitme kay›plar›
olabilir (14). Lee ve ark.’n›n NS’lu hastalarda oküler
patolojileri araflt›rd›klar› bir çal›flmada hipertelorizm, afla-
¤› bakan palpebral fissür, epikantal katlant›, pitozis, stra-
bismus, refraksiyon kusurlar›, ambliyopi, nistagmus, ön
kamara de¤ifliklikleri, katarakt, panüveit ve fundus de¤i-
fliklikleri gibi patolojilere rastlam›fllard›r (15). Lorenzetti
ve ark. NS’lu bir olguda retinitis pigmentoza tespit etmifl-
lerdir (16). Hastam›zda hipertelorizm, afla¤› bakan palpeb-
ral fissür vard›.

Gö¤üste pektus ekskavatus, pektus karinatus ya da her
ikisinin bileflimi fleklinde yap›sal deformiteler olabilir.
Nonimmün hidrops fetalis ve lenfatik displazili olgular
yan›nda, pulmoner lenfanjektazili, spontan flilotoraks
geliflen olgular da tan›mlanm›flt›r (17-19). Hastam›zda so-
lunum sistemi patolojisi yoktu.

George ve ark., NS’lu olgulara bat›n US’si yaparak intra-
abdominal patoloji araflt›rm›fl ve bu olgulardan baz›lar›n-
da renal hipoplazi, renal kist, soliter böbrek, hepatome-
gali, splenomegali, koledok kisti, midgut malrotasyon
gibi patolojilerin varl›¤›n› tespit etmifllerdir (20).

NS’lularda genital geliflim ve seksüel fonksiyonlar nor-
mal olabilece¤i gibi kiptorflidizm, hipoplastik skrotum,
testis atrofisi, azospermi, oligospermi, fimozis, infertilite
gibi patolojiler de saptanabilir (21,22).

Hastalarda kas-iskelet sistemi patolojileri de bulunabilir.
Bunlar kubitus valgus, genu valgum, eklemlerde hiperlak-
site, kollajen anomali ve vertebral anomaliler olabilir (23).
Bu olguda kubitus valgus, spina bifida ve bilateral patella
luksasyonu tespit edildi.

Çeflitli araflt›rmalarda NS’lularda faktör 11,12 eksiklik-
leri, Von Willebrand hastal›¤›, trombositopeni ve trom-
basteni oldu¤u bulunmufltur (24,25). Hastam›zda herhan-
gibir hematolojik bozukluk saptanmad›. Baz› olgularda
NS’unun nöroblastom gibi malignitelerle birlikte ola-
bilece¤i bildirilmifltir (11). NS’lular›n % 50’sinde psikiya-
trik bozukluklar›n oldu¤u bildiriliyor. Bunlar aras›nda
mental retardasyon, inatç›l›k, irritabilite, iletiflim bozuk-
luklar› yer al›yor (26). Hastam›zda hafif mental retardasy-
on vard› ve okul baflar›s› düflüktü.

Bu olgu, NS’u ile birlikte bilateral patella luksasyonunun
görüldü¤ü ilk olgu olmas› nedeniyle sunulmufltur.
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