HERZFEHLERBESCHREIBUNG: DAS NOONAN-SYNDROM IS

Herzfehlerbeschreibung

Das Noonan-Syndrom — wenn
ein Gendefekt das Herz betrifft

as Noonan-Syndrom ist eine an-
D geborene Erkrankung, die bei

etwa einem von 1.000 bis 2.500
Neugeborenen vorkommt. Nach dem
Down-Syndrom st es die zweithdufigs-
te genetische Ursache fir angeborene
Herzfehler.

Beim Noonan-Syndrom liegt keine
Verdnderung in der Anzahl der Chromo-
somen vor (wie z. B. bei der Trisomie 21),
sondern meist eine Veranderung in einem
einzigen Gen, also in dem Bauplan fur ei-
nen einzelnen Eiweibaustein in den Zel-
len. Bei dem Noonan-Syndrom liegt der
Defekt bei ca. 50 % im PTPN11-Gen (oder
in anderen Genen des RAS-MAP-Kinasen-
Signalwegs).

Typische Merkmale

Das Noonan-Syndrom kann sich sehr un-

terschiedlich zeigen. Typisch sind jedoch

einige korperliche Besonderheiten, die in

verschiedenen Kombinationen auftreten

kénnen, zum Beispiel:

« Hypertelorismus - ein groBerer Ab-
stand zwischen den Augen

« Ptosis — herabhangendes Augenlid

- tief sitzende, groRere Ohren

« Pulmonalstenose - Verengung der Lun-
genklappe (bei bis zu 60 % der Betrof-
fenen)

« Kleinwuchs

- Hypertrophe (obstruktive) Kardiomyo-
pathie (HOCM) - Verdickung des Herz-
muskels, besonders an der linken Herz-
kammer

- Verformungen des Brustbeins (Kiel-
oder Trichterbrust)

- Nierenfehlbildungen

« Entwicklungsverzogerungen (bei etwa
einem Drittel der Betroffenen) bei nor-
malem Intelligenzniveau

+ Hodenhochstand bei mannlichen Pa-
tienten
Die Auspragung der Symptome kann

sehr unterschiedlich sein - nicht alle

Merkmale treten bei jeder betroffenen

Person auf.
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Genetischer Hintergrund

Das Noonan-Syndrom entsteht meist zu-
fallig, ohne dass die Eltern selbst betrof-
fen sind. Dennoch kann eine genetische
Untersuchung helfen, das Risiko fur wei-
tere Kinder einzuschatzen und Sicherheit
zu geben.

Behandlungsmaglichkeiten

Das Syndrom selbst ist nicht heilbar, aber
viele seiner Symptome kénnen behan-
delt werden.

Jenach Symptomen stehen andere Thera-
pien im Vordergrund: die Behandlung der
Pulmonalstenose oder der Kardiomyopa-
thie, bei Kleinwuchs ggf. Wachstumshor-
mone, eine chirurgische Korrektur des
Kryptorchismus oder/und eine individuel-
le Forderung der Lernentwicklung.

Ausblick
Durch den Fortschritt in der Genfor-
schung hat sich die Diagnose des Noo-
nan-Syndroms deutlich verbessert.

Seit der Entdeckung der PTPN11-Muta-
tion als Hauptursache kann die Erkran-

Wichtige Fakten auf einen Blick

kung heute sicherer erkannt und von
ahnlichen Syndromen abgegrenzt wer-
den.

Das hilft Betroffenen, Familien und
Arztinnen, schneller Gewissheit zu er-
halten und das Wiederholungsrisiko bei
kinftigen Schwangerschaften besser
einzuschatzen. |
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Thema Information

Haufigkeit

1 von 1.000-2.500 Geburten

Genetische Ursache

Mutation, haufig im PTPN11-Gen

Haufige Herzprobleme

Pulmonalstenose, hypertrophe Kardiomyopathie

Weitere Merkmale

Kleinwuchs, typische Gesichtszlge,
Entwicklungsverzogerung

Therapie Symptomorientiert (v. a. Herz, Wachstum, Férderung)
Heilbar? Nein, aber gut behandelbar
Vererbung Meist spontan, Risiko kann genetisch abgeklart werden
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