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Greinartd Greiningar- og rédgjafarstodvar rikisins um heilkenni.
Inngangur

Hér aeftir verdur i stuttu mali gerd grein fyrir Noonan-heilkenni, einu af peim fjélmérgu
pekktu heilkennum, sem leitt getatil proskahtmlunar. Saga heilkennisins er fremur stutt
po6 ad fyrstalysing & tvitugum karlmanni, sem liklega hefur verid med heilkennid hafi
verid birt &rid 1883. Um langt skeid var talid, ad Noonan-heilkenni veai afbrigdi af 6dru
pekktu heilkenni, Turner-heilkenni. Noonan og Ehmke lystu niu einstaklingum med
einkenni, sem bentu til sérstaks heilkennis &rid 1963 og fra arinu 1985 hefur heitio
Noonan-heilkenni verid notad til ad lysa peim sem eru med pessi einkenni.

Tionitolur

Nygengi, pad er ad segjafjoldi nyrratilfella sem greinast & hverjum timaer talid veraum
eitt af hverjum 1000 til 2500 lifandi faeddum bérnum. Heilkennid finnst jafnt hja
kvenkyns og karlkyns einstaklingum.

Orsok

Hver einstaklingur greinist sem eitt sérstakt tilfelli i fjolskyldu. pPaer liklegt ad
stokkbreyting hafi ordid a kynfrumum eda a fosturskeidi. Buid er ad einangra eitt gen
sem talid er valda hellkenninu. S stokkbreyting, sem er alitningi 12, finnst hja um 50%
peirra sem hafa heilkennid. Stadsetning gensins er alengri armi litnings 12 (12924.1).
Ef annad foreldri er med stokkbreytinguna eda er greint & kliniskan hatt med Noonan-
heilkenni, p4 eru 50% likur a ad barnid hafi edafa heilkennid lika. Arfgengi er pannig
“rikjandi” amilli kyndoda. Heilkennid er oftast greint & kliniskan hatt Ut fra mynstri
einkenna, fremur en med stadfestingu & genabreytileika. Par sem ofangreind
stokkbreyting finnst ekki nema hjé hluta einstaklinga med Noonan-heilkenni, pa eru likur
aad fleiri stokkbreytingar og jafnvel 6nnur gen seu dhrifavaldar. Birting einkenna
(phenotype) er talsvert mismunandi &milli peirra sem hafa heilkennid og liklegt ad
mismunandi erfdabreytileiki liggi par ad baki.

Einkenni

Pau likamlegu einkenni sem oftast tengjast Noonan-heilkenni eru tjaldldgun a hal ssvasdi,
innstadt bringubein, prengsli &lungnaslaga@arsvadi og hja drengjum pad ad eistu ganga
ekki nidur.

Utlitseinkenni eda einkenni i likamsbyggingu

Sérkenni i andlitsfalli eru til stadar hja flestum peim sem hafa Noonan-heilkenni. Hér
mediti helst nefna, ad efri augnlok eru oft sigin (ptosis), fellingar eru nokkud oft vid innri
augnkrok og augnrifur eru skasettar nidur avid. Eyru eru stundum stadsett nedar en
gengur og gerist og brjoskfellingar &ytra eyrageta verid éedlilegar 4 ymsan hatt.

Harlinur geta einnig verid Ovenju nedarlega, sérstaklega aftan 4hofdi. Petta veldur pvi ad
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hals virdist fremur stuttur og stundum eru hudfellingar til hlidanna &berandi, pannig ad
talad er um “tjaldlaga’ hdls. Munnsvipur er gjarnan nokkud sterkur, munnopid getur
verid i vidaralagi og efri vor stundum nokkud framstasd. Einstaklingar med heilkennid
eru oft fremur smavaxnir og hafa stundum skjal dalaga brjostkassa med framstasdu
bringubeini ofan til, en fremur innstasdu bringubeini nedan til. Hryggskekkja getur prdast
hja peim sem hafa heilkennid og fylgjast parf naid med einkennum fra stodkerfi. Aukinn
lioleiki um lidamot er oft til stadar, |liklega vegna minnkadrar vodvaspennu en kreppur
geta einnig proast.

Hjarta og blodras

Nokkud algengt er, edai 20 til 50% tilvika, ad prengdi séu i lungnaslagasdarloku. betta
stafar af pykknun eda vanproska a lungnaslagesdarlokunni. Oft er pad pannig, ad fyrst
uppgotvast prengsli i lungnaslagaadal okunni, sem sidan leidir til frekari rannsokna.
Heilkennid greinist pvi i raun Ut fra einkennum fra hjarta. Akvedin tegund sjukdéms i
hjartavédva (hypertropic cardiomyopathy) uppgoétvast stundum en hann getur reynst
lifshaettulegur. Adrir medfaaddir byggingargallar greinast i auknum madi hja
einstaklingum med Noonan-heilkenni. bvi er madt med itarlegri skodun peirrasem
greinast med heilkennid hja barnahjartalaskni og sidan eftirfylgd hja hjartalaskni alla aevi.

Pvag- og kynfaeri

Seinkadur kynproski er ekki 6algengur, einkum hja drengjum. Kynfagi eru stundum
smégerd og eistu ganga ekki alltaf naggilega vel nidur (cryptorchidism). Ekki er 6algengt
ad fagra purfi eistu nidur med litilli skurdadgerd. Frjosemi er yfirleitt edlileg, en getur
stundum verid minnkud hjakérlum. Madt er med 6mskodun & nyrna- og pvagkerfi vid
greiningu einstaklings med Noonan-heilkenni til ad ganga Ur skugga um ad ekki séu par
byggingargallar.

/AEda- og bloor asar kerfi

Vandmadl Gt fra sogaadakerfi geta komid fram og tilhneiging til bjugmyndunar & seinni

hluta fésturskeids er talin tengjast vanproska i sogaedakerfi. Blagdingarvandamal eru til
stadar hja upp undir pridjungi einstaklinga med Noonan-heilkenniog pvi ber ad kanna
blodstorkukerfi vel. Gallinn getur falist i beinni faskkun a bl6dflégum eda i storkukerfinu
gadfu. Einstaklingarnir getapvi haft tilhneigingu til ad fa marbletti og jafnvel bléonasir.
Vegna aukinnar tilhneigingar til blasdinga adti ad fordast blédpynnandi 1yf, til deamis
Magny! (Aspirin).

Augu og §6n

Litan (iris) i augum einstaklinga med Noonan-heilkenni er oft 6venju falleg. Augnlok
getaverio pad mikid sigin ad pau trufli edlilega §6n og ad viokomandi purfi ad halla
hofai aftur til ad hafa hreina sjonlinu. Paer porf ad lyfta augnlokum med litilli adgerd.
Naasyni hefur tilhneigingu til ad proast. Tileygd, letiauga og §onskekkja geta komid
fram. Madt er med ad vel séfylgst med s6n alla aevi.
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Saga einkenna & hinum ymsu seviskeioum
Medgbngu og ungbarnaskei d:

Medgongutiminn gengur oftast edlilegafyrir sig, en i um 1/3 hlutatilfellaer p6 sagaum
einhverja erfidleika a medgongu. Par ber helst ad nefna of mikid magn legvatns,
bjugmyndun i féstri og |éleg pyngdaraukning fosturs og barns a fyrstu viku lifsins.
Erfidleikar geta komid fram vid fasduinntoku & ungbarnaskeidi med einkennum fra
meltingarfaarum, par sem fram koma einkenni vélindabakflaedis med uppkdstum,
hagydatregdu og upppembu. Stundum er pad |éleg fagduinntaka og par af leidandi ekki
naggileg pyngdaraukning ad gripa purfi til sondugjafar. bessir erfidleikar a
ungbarnaskeidi hafa svo tilhneigingu til ad lagast eftir pvi sem barnid stakkar og dafnar &
fyrsta aldursari.

Bernska og unglingsar:

Nokkur seinproski er yfirleitt til stadar hja einstaklingum med Noonan-heilkenni. Um er
a0 rasda baadi likamleg og andleg proskafravik. Likamsvoxtur er oft haagari en almennt er
og ekki er dalgengt ad beinaldur sé um 2 &rum aeftir lifaldri. Vaxtarhormén hefur verid
notad med &gagum &rangri i voldum tilvikum. Slok vodvaspenna getur haft ahrif a
hreyfiproska og faarni sem reynir alikamlegt atgervi. Vardandi hreyfiproska pa er
medalaldur faarni vid ad sitja 6studdur um 10 manudir og ad ganga ostuddur um 21
manudur. Fravik komaeinnig fram i maproska og bornin faraad talai 2 orda setningum
ad meddtali vio 2 Y2 arsadur.

Fullordinsér:

Meda hasd einstaklinga med Noonan-heilkenni er ad laegri en amennt gengur og gerist.
Ein rannsdkn syndi til deamis medalhasd 162,5 cm hja koérlum og 151 cm hja konum.

broskaferill

Oftast um ad ragda fremur vag fravik i vitsmunaproska hja peim sem eru med heilkennid.
Proskastada getur pvi verid mjog breytileg, en oftast gengur barninu sig vel i almennum
leik- og grunnskdla, fa pad videigandi serstudning og kenndu. Vagg proskahdmlun
kemur fram hjau.p. b. prigjungi hdpsins. Meiri erfidleikar koma fram & méllegum pattum
vitsmunaproska en par sem reynir & §0nrama dyktunarhagni og rokhugsun. Ta
einkennist oft af erfidleikum i framburdi og hljédamyndun. bessir erfidleikar krefjast oft
medferdar hjatameinafradingi. Fylgjast parf vel med heyrn par sem timabundin
heyrnaskerding getur komid vegnatilhneigingar til mideyrnabdlgu. Hja moérgum
einstaklingum er proski innan medallags og jafnvel getur verid um ad radda sérgafur a
vissum svidum.
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Félagsproski er yfirleitt godur og peir sem greinast med heilkennid adlagast 6drum
bornum oftast vel. P6 ad stundum komu fram hegdunarerfidleikar, til daemis einkenni
motpréaprjoskurdskunar.

Nidurlag

Eins og g§amaaf framansdgdu eru einkenni peirra, sem eru med Noonan-heilkenni
margvisleg og misalvarleg. Ma par til daemis nefna pau fjélmérgu likamlegu einkenni,
sem fylgja hellkenninu, auk pess sem vitsmunaproski getur spannad bilid fra
proskahdmlun til gédrar greindar. Mikilvaagi vandadrar, pverfaglegrar greiningar er pvi
augljost. | kjolfarid parf sidan ad fylgja ihlutun, sem byggir & lasknisfrasdilegum,
sélfradilegum og uppeldis- og kennslufrasdilegum péttum. Aaglanir um ihlutun parf aé
endurskoda med reglulegu millibili til ad tryggja bestan hugsanlegan arangur. Sidast en
ekki sist parf ad hugavel ad pdrfum fjolskyldu barna med Noonan-heilkenni vegna pess
dlags, sem dltaf fylgir uppeldi og uménnun barna med fravik i proska og hegdun.
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Myndir:

Myndir sem notadar eru med greininni er fengnar an formlegs leyfis af Netinu a
eftirfarandi sidum:

www.health.gov.mt

www.special child.com
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Www.noonansyndrome.org
Nokkrar gagnlegar vefsidur:

http://www.noonansyndrome.org/

G060 og gagnleg upplysingasida fra al pj6dlegum studningshépi Bandarikjunum (The
Noonan Syndrome Support Group, Inc.). Stofnandi sidunnar & barn med Noonan-
heilkenni.

http://www.familyvillage.wisc.edu/lib_noon.htm

Upplysingasida stofnud af Wisconsin-Madison haskélanum i Bandarikjunum um hvar og
hvernig best vaai ad ndlgast upplysingar um sjaldgad heilkenni eda astand sem leitt getur
til fétlunar. Heér er gadt ad fa upplysingar um pag sidur eda rafraen s6fn sem fjalaum
Noonan-heilkenni fyrir adila sem eru ad leitafleiri upplysingaaNetinu. Tenglasidurnar
sem upp eru gefnar eru yfirleitt gddar ad gasdum.

http://www.bdfcharity.co.uk/docs/family_patients_area/noonan_1.htm

Vefsida sem hefur tekid vid studningssidu sem stofnud var i Bretlandi. BDF stendur fyrir
Birth Defects Foundation og eru adal gbogerdarsamtokin i Bretlandi sem stydja
rannsoknir & svidi medfaaddra fadingargalla. Hér er haggt ad prenta Ut gédan
upplysingabakling i & ensku sem er adladur adstandendum og fagfolki sem sinnir bérnum
med Noonan-heilkenni. Baklingurinn er & pdf-formi, en einnig er haggt ad panta
baklinginn hja BDF-Newlife og fa hann hina hefdbundnu postleid.
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