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GENERALIZIRANA HIPOTONIJA KAO KLINICKA
MANIFESTACIJA NOONAN-OVOG SINDROMA
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Noonan-ov sindrom je genetski poremedaj karakteriziran Sirokim rasponom
klini¢kih obiljezja varijabilnih u pojavnosti i intenzitetu kao §to su facijalna diz-
morfija, niski rast, kriptorhizam, sréane mane, kostane i endokrine abnormal-
nosti. U djece s Noonan-ovim sindromom postoje odstupanja od urednog
neuromotorickog razvoja. Prikazujemo terminsko musko dojence rodeno
vaginalnim putem iz druge kontrolirane trudnoce komplicirane maj¢inom
COVID-19 infekcijom. U novorodenackoj je dobi uz apneje i varijabilne satu-
racije klini¢cki dominirala hipotonija. U dobi od Sest tjedana starosti dojence
je upuceno na klini¢ki pregled djecjem fizijatru, tijekom kojeg je verificirano
hipotono drzanje, spontana motorika u fazi uvijanja oskudnije sloZenosti i ra-
znolikosti u vremenu i prostoru, smanjena refleksna podrazljivost, hipofoni pla¢
i nesigurni odgovor na zvuéni podrazaj. Zbog permanentne generalizirane
misi¢ne hipotonije te kasnjenja u dosezanju miljokaza razvoja visekratno je
putem Dnevne bolnice i Poliklinike za rehabilitaciju djece provodena neuro-
razvojna terapija. Roditelji su domicilno svakodnevno provodili viezbe prema
edukaciji. Opseznom obradom dijagnosticirani su perceptivna i konduktivna
nagluhost, retencija testisa, hidroureteronefroza Ill. stupnja i atrijski septalni
defekt. Test neuromisi¢ne spojnice bio je uredan, metaboli¢ckom obradom
nije utvrden povedan broj tripleta niti tetrapleta. Samostalno je prohodao s
navrsenih dvadeset mjeseci. Nakon zavrSene habilitacije uz redovite kontrole
multidisciplinarnog tima, sada trogodisnji djecak izvrsava motoricke zadat-
ke shodno dobi. Sekvencioniranjem gena verificiran je Noonan-ov sindrom,
a s obzirom na tjelesnu visinu daleko ispod genetskog potencijala planira
se uvodenje nadomjesne terapije hormonom rasta. Zaklju¢no, s obzirom na
heterogene klini¢ke manifestacije Noonan-ovog sindroma koje mogu zna-
¢ajno utjecati na neuromotoricki razvoj djeteta, potreban je individualizirani
sveobuhvatni habilitacijski program. Tijekom praéenja djeteta potrebno je
posebno obratiti pozornost na razvoj govora s obzirom na moguce poteskoce
sa sluhom te pratiti rast tijekom djetinjstva zbog moguce pojavnosti kostanih
abnormalnosti u sklopu sindroma.
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