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Λέξεις ευρετηρίου: Σύνδρομο Noonan, Turner-like 
syndrome, Ψευδο-Turner σύνδρομο

Το σύνδρομο Noonan είναι μια πολλαπλή συγγενής 

ανωμαλία περί τη διάπλαση, με κύρια χαρακτηριστικά το 

χαμηλό ανάστημα (70%),1,2 δυσμορφίες του θώρακα1,3–7 

και συγγενείς καρδιοπάθειες (60%),1,8 με συχνότερη αυτή 

της στένωσης της πνευμονικής αρτηρίας3,8–11 σε ποσοστό 

μέχρι και 88% των ασθενών. Στις δυσμορφίες του θώρακα, 

ο σκαφοειδής και ο τροπιδοειδής θώρακας κυριαρχούν στη 

συντριπτική πλειοψηφία των ασθενών (85–92%).7 Η επίπτω-

ση του συνδρόμου ανέρχεται σε 1/1000–1/2500 γεννήσεις 

στις ΗΠΑ, ενώ δεν υπάρχουν αντίστοιχα δεδομένα για τον 

ελληνικό πληθυσμό.4,7 Το σύνδρομο, αν και θεωρείται ότι 

κληρονομείται με τον αυτοσωμικό κυρίαρχο χαρακτήρα, 

παρουσιάζει μεγάλη ετερογένεια, με άλλοτε άλλη διεισ-

δυτικότητα και όχι λίγα περιστατικά μεταλλάξεων ή και 

μωσαϊκισμού με γονοτυπικά υγιείς γονείς. Η αιτιολογία του 

συνδρόμου δεν έχει διευκρινιστεί επαρκώς, ενώ βρίσκονται 

σε εξέλιξη έρευνες για τον ακριβή προσδιορισμό της.1,12–15 

Φαίνεται, ωστόσο, ότι σε ποσοστό 40% περίπου των ασθε-

νών, για την εμφάνιση του συνδρόμου ενοχοποιείται μια 

μετάλλαξη του γονιδίου PTPN11, το οποίο βρίσκεται στο 

χρωμόσωμα 12q24 και είναι υπεύθυνο για την κωδικοποίηση 

της φωσφορικής τυροσίνης SHP-2.3,10,11,16–19

Στη διεθνή βιβλιογραφία, το σύνδρομο Noonan συνα-

ντάται και με τις ονομασίες άρρεν Turner (male-Turner), 

ψευδο-Turner (pseudo-Turner) ή Turner-like syndrome, 

λόγω της παραπλήσιας με το σύνδρομο Turner κλινικής του 

εικόνας.1 Διαχωρίζεται όμως ευκρινώς από το τελευταίο, 

καθώς το σύνδρομο Noonan εμφανίζεται εξίσου και στα δύο 

φύλα, ενώ όλοι οι ασθενείς έχουν φυσιολογικό καρυότυπο 

και φυσιολογική δομή χρωμοσωμάτων.1,5,20,21

ΠΕΡΙΓΡΑΦΗ ΠΕΡΙΠΤΩΣΕΩΣ

Άρρεν ασθενής, ηλικίας 18 ετών, προσήλθε στο τμήμα επει-

γόντων του 401 Γενικού Στρατιωτικού Νοσοκομείου Αθηνών (ως 

νεοσύλλεκτος στρατιώτης) αιτιώμενος έντονη οσφυοϊσχιαλγία, 

αίσθημα ζάλης και περιστροφικό ίλιγγο με υποτροπιάζοντα 

χαρακτήρα. Τα αναφερόμενα συμπτώματα πρωτοεμφανίστηκαν 

από την έναρξη της ήβης, βαθμιαία όμως επιδεινώνονταν μέχρι 

και μερικές ημέρες πριν από την περιγραφόμενη εξέταση.

Επισκοπικά, ο ασθενής παρουσίαζε το φαινότυπο της εικόνας 

1, με κύρια χαρακτηριστικά:

Ραιβόκρανο δεξιά (δεξιός στερνοκλειδομαστοειδής μυς) εκ •	

γενετής του ασθενούς

Χαμηλή πρόσφυση ώτων, όπως σαφώς διαφαίνεται και στην •	

εικόνα 1

Πτερύγιο αυχένα (εικ. 1)•	

Σκαφοειδή θώρακα•	
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Εγκρίθηκε 24.1.2007



214 ARCHIVES OF HELLENIC MEDICINE 25(2), 2008

Σκολίωση σπονδυλικής στήλης (εικ. 3)•	

Χαμηλό ανάστημα (157 cm).•	

Λόγω του φαινοτύπου και των συμπτωμάτων προσέλευσης 

του ασθενούς, πραγματοποιήθηκε κατά συστήματα εξέταση 

από τις αντίστοιχες ειδικότητες. Ο ωτορινολαρυγγολογικός και 

νευρολογικός έλεγχος δεν ανέδειξαν κάποιο παθολογικό εύρημα. 

Από τον οφθαλμολογικό έλεγχο διαπιστώθηκε υπερτηλορισμός, 

ήπιας μορφής συγκλίνων στραβισμός και μυωπία άμφω (μέχρι 

2,5 διοπτρίες σε κάθε οφθαλμό).

Λόγω της οσφυοϊσχιαλγίας διενεργήθηκε ορθοπαιδικός έλεγχος. 

Στα πλαίσια της διερεύνησης πραγματοποιήθηκαν ακτινογραφίες 

αυχενικής και θωρακοοσφυϊκής μοίρας σπονδυλικής στήλης (εικόνες 

2, 3, 4). Ανευρέθηκαν πολλαπλές ανωμαλίες περί τη διάπλαση του 

σκελετού, όπως σκαφοειδής θώρακας, σκολίωση της σπονδυλικής 

στήλης, εκφυλιστική σπονδυλοαρθρίτιδα στην αυχενική μοίρα της 

σπονδυλικής στήλης (ΑΜΣΣ) (στένωση σε όλα τα μεσοσπονδύλια 

διαστήματα, συνοστεώσεις σπονδύλων), ευθειασμός ΑΜΣΣ, αυ-

χενικές πλευρές (εικόνες 2, 3), ημισπόνδυλοι θωρακικής μοίρας 

της σπονδυλικής στήλης (ΘΜΣΣ) (εικ. 3), οστεοαρθρικές βλάβες 

αριστερής πλαγίας ατλαντοαξονικής άρθρωσης, σπονδύλων ΘΜΣΣ 

και οσφυϊκής μοίρας της σπονδυλικής στήλης (ΟΜΣΣ), δισχιδής 

ράχη Ο5 σπονδύλου και η σπανιότατη περίπτωση δισχιδούς ράχης 

Θ11 και Θ12 σπονδύλων (εικ. 4).

Οι ανατομικές αυτές ιδιαιτερότητες, οι οποίες δεν συνάδουν με 

την ηλικία ούτε με το λοιπό ατομικό και οικογενειακό ιστορικό του 

ασθενούς, οδήγησαν σε περαιτέρω έλεγχο. Από τον καρδιολογικό 

έλεγχο, το ηλεκτροκαρδιογράφημα ήταν φυσιολογικό και από το 

υπερηχοκαρδιογράφημα διαπιστώθηκε δυσπλαστική οπίσθια πτυ-

χή (γλωχίνα) της τριγλώχινας βαλβίδας. Ο λοιπός εργαστηριακός 

έλεγχος [γενική αίματος, πλήρης βιοχημικός και πηκτικός έλεγχος, 

Εικόνα 1. Φαινότυπος ασθενούς.

Εικόνα 2. Πλαγία ακτινογραφία αυχενικής μοίρας σπονδυλικής στήλης 
(ΑΜΣΣ), στην οποία καταδεικνύονται ο ευθειασμός της ΑΜΣΣ, οι στενώ-
σεις μεσοσπονδυλίων διαστημάτων και συνοστεώσεις των αντίστοιχων 
σπονδύλων.

ορμονολογικός έλεγχος (T3, T4, FSH, LH)] ήταν εντός φυσιολογικών 

ορίων. Επιπλέον, διενεργήθηκε και υπερηχογράφημα κοιλίας, χωρίς 

να αναδειχθούν παθολογικά ευρήματα.

Στα πλαίσια της διαφορικής διάγνωσης πιθανού συνδρόμου 

Turner, λόγω του ιδιαίτερου φαινοτύπου του ασθενούς, πραγμα-

τοποιήθηκε σπερμοδιάγραμμα και κυτταρογενετικός έλεγχος, τα 

οποία ήταν φυσιολογικά.

Το αίσθημα ζάλης και ο περιστροφικός ίλιγγος αποδόθηκαν 

στις ανατομικές ανωμαλίες της ΑΜΣΣ, ενώ η οσφυοϊσχιαλγία στη 

δισχιδή ράχη της ΟΜΣΣ. Αν και η συμπτωματολογία ήταν βαθμιαία 

επιδεινούμενη από τουλάχιστον 5–7 έτη πριν από την παρούσα 

εξέταση, οι ιδιαιτερότητες της στρατιωτικής ζωής ασφαλώς επι-

βάρυναν τη γενική κατάσταση του ασθενούς και δικαιολογούσαν 

την επιδείνωση των συμπτωμάτων.

ΣΧΟΛΙΟ

Αν και σε γενικές γραμμές η παραπάνω κλινική εικό-

να χαρακτηρίζεται ως άτυπη, ο συγκεκριμένος ασθενής 

παρουσίαζε τα συχνότερα χαρακτηριστικά ευρήματα του 

συνδρόμου, όπως μυοσκελετικές ανωμαλίες, δυσπλαστική 
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εικόνας, είτε της μη αναζήτησης ιατρικής βοήθειας από 

τον ασθενή, είτε, τέλος, λόγω άγνοιας του συνδρόμου 

από τους θεράποντες ιατρούς.7 Δεν υπάρχει συγκεκριμένη 

θεραπευτική αγωγή παρά μόνο συμπτωματική αγωγή. 

Παλαιότερα, δοκιμάστηκε η χορήγηση αυξητικής ορμό-

νης για τη βελτίωση του χαμηλού αναστήματος, χωρίς 

όμως θεαματικά αποτελέσματα.2 Οι ασθενείς οφείλουν να 

περιορίζουν τις δραστηριότητές τους ανάλογα και με τις 

ανατομικές ανωμαλίες του σκελετικού τους συστήματος, 

ενώ συνιστάται να προβαίνουν έγκαιρα σε χειρουργική 

αποκατάσταση των όποιων πιθανών καρδιοπαθειών.1 Επειδή 

σε ορισμένα περιστατικά παρατηρούνται και διαταραχές 

πήξης, συνιστάται ο ανάλογος έλεγχος πριν από τη χορή-

γηση, για οποιοδήποτε λόγο, αντιπηκτικής αγωγής.

Δεν έχει αποσαφηνιστεί επαρκώς ακόμα η γονοτυπική-

φαινοτυπική σχέση, αφού υπάρχουν πολλά περιστατικά 

με ατελή ή φυσιολογικό φαινότυπο και αποδεδειγμένη 

μετάλλαξη στο γονίδιο PTPN11. Στις περιπτώσεις όπου η 

συγκεκριμένη μετάλλαξη έχει πιστοποιηθεί, επιβάλλεται ο 

αντίστοιχος έλεγχος στο στενό οικογενειακό περιβάλλον, 

ενώ συνιστάται και η συμβουλευτική γενετική σε μελλο-

ντικούς γονείς.

Εικόνα 3. Ακτινογραφία αυχενοθωρακικής μοίρας της σπονδυλικής 
στήλης, στην οποία καταδεικνύονται η παρουσία αυχενικών πλευρών, οι 
θωρακικοί ημισπόνδυλοι και η σκολίωση της σπονδυλικής στήλης.

Εικόνα 4. Ακτινογραφία θωρακοοσφυϊκής μοίρας της σπονδυλικής 
στήλης, στην οποία διακρίνεται η εξαιρετικά σπάνια δισχιδής ράχη Θ11 
και Θ12 αλλά και η δισχιδής ράχη Ο5.

τριγλώχινα βαλβίδα, χαρακτηριστικά φαινοτύπου Turner 

(απ’ όπου και η ονομασία Turner-like syndrome), όπως 

υπερτηλορισμός,22 αυχενικό πτερύγιο και χαμηλό ανάστημα, 

αλλά και οφθαλμολογικές βλάβες. Ο στραβισμός απαντάται 

περίπου στο 50% των ασθενών με σύνδρομο Noonan, 

ενώ περίπου το 60% εμφανίζει διαθλαστικές ανωμαλίες.1 

Επιπλέον, ο ασθενής παρουσίαζε κρυψορχία άμφω, η οποία 

αποκαταστάθηκε σε βρεφική ηλικία. Κρυψορχία απαντάται 

στο 42% των αρρένων ασθενών με σύνδρομο Noonan.1,3,8 

Ο συγκεκριμένος ασθενής δεν παρουσίαζε το παραμικρό 

διανοητικό πρόβλημα, κάτι το οποίο απαντάται στο 25% 

περίπου των περιπτώσεων. Από το οικογενειακό ιστορικό 

του ασθενούς δεν αναφέρθηκαν συγγενείς καρδιοπάθειες, 

νοητική υστέρηση3 ή και χαμηλό ανάστημα2 μεταξύ των 

συγγενικών προσώπων πρώτου και δεύτερου βαθμού.

Μέχρι σήμερα, δεν υπάρχει ειδική εξέταση για τη διά-

γνωση του συνδρόμου Noonan, η οποία παραμένει κλινική 

και εξ αποκλεισμού κυρίως του συνδρόμου Turner.1,3 Οι 

περισσότερες περιπτώσεις του συνδρόμου παραμένουν, 

δυστυχώς, αδιάγνωστες, είτε λόγω της άτυπης κλινικής 
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An 18-year-old young patient was referred to the emergen-

cies department due to dizziness, vertigo and low back pain 

(lumbago) with sciatica. The patient presented with right 

torticollis and Turner-like phenotype. Detailed clinical and 

additional laboratory and paraclinical examinations were 

performed. The patient was characterized by converging 

squint, myopia, low accretion of both ears and fin of nape. 

Neurological and otolaryngological evaluation was found 

normal. Moreover, the patient had various skeletal abnor-

malities (scaphoid thorax, scoliosis of vertebral column, de-

generative spinal cord arthritis, cervical sides, semi-thoracic 

vertebra, spina bifida T11, T12, L5). The cardiological evalua-

tion with ultrasound revealed dysplastic rear aspect of the 

tricuspid valve. Additionally, the patient had bilateral cryp-

torchidism during infancy. Dizziness and vertigo were attrib-

uted to skeletal abnormalities of the cervical vertebrae. The 

particular phenotype led to additional examinations with 

spermodiagram and cytogenetic control, both with normal 

results. The final diagnosis was “Noonan’s syndrome”. There 

are no specific laboratory or paraclinical diagnostic methods 

and the final diagnosis is based only to clinical characteris-

tics. Most of patients with Noonan’s syndrome remain un-

diagnosed due to atypical symptoms and signs and lack of 

knowledge of the specific syndrome from the physicians.

Key words: Noonan’s syndrome, Ρseudo-Turner syndrome, Turner-
like syndrome
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