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Introductie...

... van het Noonan Syndroom

Noonan syndroom (NS) is één van de meest voorkomende genetische aandoeningen. Ongeveer 1 op de 1000 tot 2500 kinderen wordt geboren met
NS, wat de aandoening nog steeds relatief zeldzaam maakt. Mannen en vrouwen zijn even ernstig aangedaan. De hoofdkenmerken zijn aangeboren
hartafwijkingen, kleine lengte en karakteristieke gelaatskenmerken. Motore ontwikkelingsachterstand met lage spierspanning op jonge leeftijd is
niet per definitie geassocieerd met leerproblemen op latere leeftijd, en de meeste volwassenen met NS zijn in staat een zelfstandig leven te
leiden.

... van het Noonan Syndroom Richtlijn Ontwikkelingsproject

De richtlijnen zijn ontwikkeld met een methodologie gebaseerd op de methode gebruikt door de Scottish Intercollegiate Guidelines Network
(SIGN). De methode is aangepast aan zeldzame aandoeningen waarvan de bewijsvoering beperkt is en waar consensus van experts een grotere
rol speelt. De leden van de Richtlijn Ontwikkelingsgroep staan vermeld op pagina 30.

... van de Klinische Managementrichtlijn van het Noonan Syndroom
Wat is het doel van de richtlijn?
De richtlijn zorgt voor duidelijke en waar mogelijk, evidence-based aanbevelingen voor de management van patienten met het NS.
Voor wie is de richtlijn bedoeld?
De richtlijn is bedoeld voor mensen met het NS en hun zorgverleners welke geen persoonlijke ervaring hebben in de management van het NS.
Aangezien het NS een multi-systeem aandoening is kunnen mensen met NS op verschillende momenten in hun leven tests, onderzoeken,
verwijzingen en multidisciplinaire interventies nodig hebben. Deze richtlijn zet dit op een heldere manier uiteen, een manier die toegankelijk is
voor iedereen die betrokken is bij de zorg van een persoon met NS.
Hoe ziet de richtlijn eruit?
De richtlijn is verdeeld in aanbevelingen voor vier verschillende leeftijdscategorieén:
¢ Neonaat en zuigeling
e Kinderen van 1 tot 11 jaar
e Adolescenten van 11 tot 18 jaar
e Volwassenen van 18 jaar en ouder

Op pagina 4 staat een overzicht van de diagnostische criteria en klinische kenmerken van NS. Pagina 5 bevat een lijst van aanbevolen basis
onderzoek. Vervolgens wordt de richtlijn verdeeld in specifieke leeftijdscategorieén. Voor elke groep worden managementsaspecten,
aanbevolen tests/screeningen en indicaties voor follow-up op een rij gezet.

NB. ABNL = Abnormaal.

De referentielijst begint op pagina 19, gesorteerd op orgaansysteem. Deze kan door professionals worden gebruikt als wegwijzer voor
aanvullende informatie over specifieke aspecten van het NS. Tevens wordt op pagina 29 een lijst getoond met bronnen ter informatie en/of
steun voor ouders en familie die te maken hebben gekregen met het NS.
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Diaghose en klinische kenmerken van het Noonan Syndroom

Diagnostische kenmerken van het Noonan Syndroom (van der Burgt 1997)

Kenmerk A = Major B = Minor
Typisch gelaat (Faciale kenmerken van NS varieren met de

1. Gelaat tijd en kgnnen slechts subtielg veranderingen tongn. ' Suggestief gelaat

) Beoordeling door een expert is dan ook noodzakelijk. Zie

Allanson 1987—volledige referentie op p.19).

2. Hart E:ig}g?;g’g;iﬁ?;iﬁogﬁ)enmf hypertrofische Andere hartafwijking

3. Lengte < 3° centiel < 10° centiel

4. Borstwand Pectus carinatum/excavatum Brede thorax

5. Familieleden Eerstegraads familielid waarbij diagnose NS is gesteld Eerstegraads familielid waarbij NS wordt vermoed

6. Overig Milde ontwikkelingsachterstand, cryptorchidisme EN Milde ontwikkelingsachterstand, cryptorchidisme OF
lymfatische dysplasie lymfatische dysplasie

Diagnose NS:

Criterium 1A en ofwel één ander major criterium, ofwel twee minor criteria.
Criterium 1B en ofwel twee major criteria, ofwel drie andere minor criteria.

Op dit moment wordt bij 70% de diagnose NS gesteld door genetisch onderzoek. In 30% is het onderliggend genetisch defect nog niet bekend. De
diagnose NS moet ook worden overwogen in ouders welke een kind met NS hebben. Aangezien mutaties in verschillende genen NS kunnen

veroorzaken is het verstandig om de noodzaak tot en de volgorde van genetisch onderzoek door een klinisch geneticus te laten bepalen.

Differentiaaldiagnose:

- Cardio-facio-cutaan syndroom (CFC)
- Costello syndroom

- LEOPARD syndroom

- King-Denborough syndroom (op klinische gronden van NS te onderscheiden: maligne hyperthermie is nooit in NS beschreven)

NB—Neurofibromatosis-Noonan syndroom maakte voorheen ook deel uit van de differentiaaldiagnose. Heden ten dage is bekend dat sommige
patiénten met één van deze aandoeningen klinische kenmerken hebben van beide aandoeningen, omdat de oorzakelijke mutaties in dezelfde
biologische pathway voorkomen.
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Aanbevolen basisonderzoek bij Noonan Syndroom

(Als een onderzoek niet geindiceerd is voor een specifiek klinisch kenmerk, kijk dan bij de pagina van de relevante leeftijdscategorie voor
managementaanbevelingen)

Klinische kenmerken van Noonan Syndroom Basisonderzoek

Aangeboren hartafwijkingen '(b.v. - Volledige cardiale screening bij het stellen van de diagnose.
pulmonalisklepstenose, hypertrofische

cardiomyopathie, atriumseptumdefect)

Failure to thrive/trage groei/voedingsproblemen N

Kleine lengte /

Ontwikkelingsachterstand en - Verwijs patiént in de tweede helft van het eerste levensjaar of bij het stellen
neuropsychologische - of gedragsproblemen van de diagnose door voor een formele beoordeling van de ontwikkeling.
Basis neuropsychologisch onderzoek bij start basisschool.

In kaart brengen groei op een NS en leeftijd gebaseerde groeicurve

Milde afwijkingen aan de nieren ‘ Verwijs voor een echo nieren bij het stellen van de diagnose.
Stollingsstoornissen - Basis stollingsonderzoek (PT, aPTT, factor XI) bij patiénten van 5 jaar en

ouder of als een patiént eerder een grote ingreep moet ondergaan.

Visusstoornissen (afwijkingen van de Verwijs patient voor specialistisch oogheelkundig onderzoek bij
achterste danwel voorste oogkamer) het stellen van de diagnose.
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Aanbevelingen voor management van het Noonan Syndroom 0 1

Neonaat en zuigeling (1)

Aanbevolen tests/screening Aanbevelingen klinisch management

Logopedisch onderzoek - Verwijs patiént zo nodig voor beoordeling dieet en slikken.
EBII» Verwijs patiént zo nodig voor spraaktherapie.

Bij frequent braken is onderzoek naar gastro-oesofagele reflux en malrotatie
aangewezen.

Behandel zo nodig met anti-reflux maatregelen. Aanhoudend braken of het weigeren
van voedsel kan in zeldzame gevallen sondevoeding noodzakelijk maken.

Volledige cardiale screening - Bij het stellen van de diagnose.

Indien er sprake is van hypertrofische cardiomyopathie (HCM) is zorgvuldige
follow-up geindiceerd. Behandeling van aangeboren hartafwijkingen is niet anders
dan in de algemene bevolking, hoewel dysplastische kleppen vaker voorkomen en
operatieve correctie vaker nodig is.

Vastleggen groei - Meet bij de geboorte en iedere 1-3 maanden lengte, gewicht en hoofdomtrek. Leg dit
vast op een NS-specifieke groeicurve.

Routinematig pediatrisch onderzoek om failure to thrive en verminderde
groeisnelheid op te sporen.

Verwijs patiént voor formele ontwikkelingsbeoordeling in de 2e helft van het 1e levensjaar.
Ontwikkelingsachterstand veroorzaakt door lage spierspanning verbetert met ergo- en
fysiotherapie.

Behandeling van ontwikkelingsachterstand is niet anders dan in de algemene populatie.

Opsporen neuropsychologische en
gedragsproblemen

Opsporen neurologische complicaties Mogelijke complicaties van NS zijn epilepsie, craniosynostose, hydrocefalus en Chiari
Malformatie. Routinematige screening is niet noodzakelijk, maar neurologische
symptomen zoals hoofdpijn moeten laagdrempelig onderzocht worden. Laat zo nodig een
MRI verrichten.

Echo nieren M»Verwijs patient naar een kindernefroloog voor behandeling als er bij echografische
screening nierafwijkingen worden gevonden.

(7]
i
=
©
2
=
O
R
=
O
=
O
an
S
=
S
=
S
=
=
O
v
=
o
-
o
=
>
A
=
S
=
)
s
=




Aanbevelingen voor management van het Noonan Syndroom MW 0—1

Neonaat en zuigeling (2)

Aanbevolen tests/screening Aanbevelingen klinisch management

Stollingsonderzoek Verricht stollingsonderzoek voor grote operatieve ingrepen en ten minste eenmalig in de
kindertijd (1-11 jaar).

Opsporen cryptorchidisme m» Behandeling is niet anders dan in de algemene bevolking.
(niet-ingedaalde testes)

Opsporen huidproblemen Vermijd lang en warm baden, geparfumeerde zeep en droge lucht in verband met verhoogd

risico op droge huid.

(zoals bijvoorbeeld keratosis pilaris/ulerythema) I Behandel met vochtinbrengende cremes, keratolytica zoals salicylzuur in ureumcréme, of zo
nodig korte kuren van lokale steroiden (met name bij erytheem). In een specialistische
dermatologische setting is het belangrijk om te weten dat retinoiden geen eerste keus
behandeling zijn omdat aangetoond is dat deze niet werken bij sommige NS-patiénten.

Consult genetica - Welke genen getest worden moet worden bepaald door een klinisch geneticus.

Scheelzien, veranderingen van de achterste oogkamer en afwijkingen in de voorste
oogkamer kunnen voorkomen bij mensen met NS. Verwijs patiént voor oogheelkundige
screening bij het stellen van de diagnose.

Oogheelkundige follow-up en behandeling naar inzicht oogarts.

Oogheelkundig onderzoek

Gehoorsscreening ‘ Verwijs patiént voor gehoorsscreening in de 2e helft van het 1e levensjaar.
m Behandeling is niet anders dan in de algemene bevolking.

I Aandachtspunten bij operatieve ingrepen

NS kan stollingsstoornissen veroorzaken die voor operatieve ingrepen vastgesteld moeten worden zodat de zorg, inclusief de narcose, daarop
aangepast kan worden.

Patiénten met NS en hemodynamisch significante hartafwijkingen zoals ernstige hypertrofische cardiomyopathie moeten behandeld worden
volgens de algemene richtlijnen van patiénten met de betreffende cardiovasculaire risicofactoren.

Patiénten met NS kunnen afwijkingen hebben aan gelaat, schedel en wervellichamen die intubatie of het verrichten van een ruggeprik
kunnen bemoeilijken. 7
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Aanbevelingen voor management van het Noonan Syndroom
Kinderen (1)

1—11

Aanbevolen tests/screening Aanbevelingen klinisch management

Echocardiogram - Bij geboorte en 1, 2, 3, 5 en 10 jaar, in verband met opsporing HCM.

Indien er sprake is van HCM is zorgvuldige follow-up geindiceerd. Behandeling van
aangeboren hartafwijkingen is niet anders dan in de algemene bevolking, hoewel
dysplastische kleppen vaker voorkomen en operatieve correctie vaker nodig is.
Indien er geen afwijkingen worden gevonden bij kinderen van 10 jaar en ouder blijft
cardiale follow-up noodzakelijk omdat het risico op HCM verhoogd blijft.

Vastleggen groei Bijna de helft van de kinderen met NS bereikt een normale lengte zonder GH-therapie.
GH-therapie heeft een bescheiden effect, echter sommige NS-patiénten blijven groeien
tot ze vooraan in de 20 zijn (vanwege verlate puberteit) en bereiken zo een normale
lengte. De uiteindelijke lengte kan ook beinvloed worden door de lengte van de ouders.
Zet de lengte uit op NS-specifieke groeicurves.

Alle kinderen met een kleinere lengte dan gemiddeld voor NS moeten worden verwezen
naar een kinderendocrinoloog.

Als de lengte onder de -2'2 SD van de algemene gemiddelde lengte ligt kan GH-therapie

Groeihormoon(GH)-as evaluatie .
worden overwogen zonder evaluatie van de GH-as.

NB. HCM of kwaadaardige tumoren worden door veel artsen als relatieve

- contra-indicaties voor GH-therapie beschouwd. Hier is echter geen bewijs voor. Er is
ook geen bewijs voor een verhoogd risico op HCM of een kwaadaardige tumor in mensen
met NS die GH-therapie ondergaan.

Verricht stollingsonderzoek voor grote operatieve ingrepen en tenminste eenmalig in de

Stollingsonderzoek late kindertijd (5-11 jaar).

m Aspirine dient voor alle operatieve ingrepen gestopt te worden.
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Aanbevelingen voor management van het Noonan Syndroom
Kinderen (2) 1 —1 1

Aanbevolen tests/screening Aanbevelingen klinisch management

Screening ontwikkelingsachterstand en - Bij aanvang basisschool en middelbare school, en indien symptomatisch. Lage spierspanning
volledig neuropsychologisch onderzoek en motore retardatie komen vaak voor in NS en kunnen een ontwikkelingsachterstand
veroorzaken. Stel intellectuele/cognitieve vaardigheden vast met speciale aandacht voor
leerproblemen als gevolg van motore achterstand, stoonissen in executieve functies en
aandachtsproblematiek.
Ontwikkelingsachterstand veroorzaakt door hypotonie verbetert met ergo- en fysiotherapie.
Verwijs patiént voor logopedie als taalontwikkeling vertraagd is.
Behandeling van de ontwikkelingsachterstand is zoals in de algemene populatie.

Doorlopende herevaluatie van en ondersteuning met het leren en de ontwikkeling. Zo nodig
verdere beoordeling van speciale leerbehoeften.

Opsporen neurologische complicaties - Mogelijke complicaties van NS zijn epilepsie, craniosynostose, hydrocefalus en Chiari
Malformatie. Routinematige screening is niet noodzakelijk, maar neurologische symptomen
zoals hoofdpijn moeten laagdrempelig onderzocht worden. Laat zo nodig een MRI
verrichten.

Onderzoek bewegingsapparaat - Let op een mogelijke scoliose. Deze kan verergeren met GH-therapie.
Em» 5% van alle NS-patiénten heeft klompvoeten. Behandeling is als in de algemene bevolking.

L[N Verwijs patiént voor ergotherapie indien behandeling van hypermobiliteit nodig is.

Logopedisch onderzoek [GINTH@® Verwijs patiént zo nodig voor beoordeling dieet en slikken.

m Verwijs patiént zo nodig voor spraaktherapie.

m Bij frequent braken is onderzoek naar gastro-oesofagele reflux en malrotatie aangewezen.

Behandel zo nodig met anti-reflux maatregelen. Aanhoudend braken of het weigeren van
voedsel kan in zeldzame gevallen sondevoeding noodzakelijk maken.

Opsporen cryptorchidisme [X:}[M@® Behandeling is niet anders dan in de algemene bevolking.

Opsporen lymfoedeem [X:[\[l@® Mensen met NS hebben een verhoogd risico op het ontwikkelen van lymfoedeem, zowel in
hun jeugd als op latere leeftijd. Behandeling is niet anders dan in de algemene bevolking.
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Aanbevelingen voor management van het Noonan Syndroom
Kinderen (3) 1 —1 1

Aanbevolen tests/screening Aanbevelingen klinisch management
Opsporen huidproblemen Vermijd lang en warm baden, geparfumeerde zeep en droge lucht in verband met
verhoogd risico op droge huid.
(zoals bijvoorbeeld keratosis pilaris/ulerythema) & Behandel met vochtinbrengende cremes, keratolytica zoals salicylzuur in ureumcreme, of

zo nodig korte kuren van lokale steroiden (met name bij erytheem). In een specialistische
dermatologische setting is het belangrijk om te weten dat retinoiden geen eerste keus
behandeling zijn omdat aangetoond is dat deze niet werken bij sommige NS-patiénten.

Oogheelkundig onderzoek Scheelzien, veranderingen van de achterste oogkamer en afwijkingen in de voorste
oogkamer kunnen voorkomen bij mensen met NS. Verwijs patiént voor oogheelkundige
screening als ze nog niet bij een oogarts bekend zijn.

Gehoorsscreening NS-patiénten hebben een verhoogd risico op geleidingsdoofheid. Perceptief
gehoorsverlies is zeldzaam maar komt voor. Verricht jaarlijks een gehoortest zodat
gehoorsverlies vroeg opgespoord en aangepakt kan worden, waardoor de
spraakontwikkeling niet in gevaar komt.

Tandheelkundige controle Gepubliceerd bewijs voor de effectiviteit van behandeling van vaak voorkomende
problemen met het gebit is beperkt. Betrek de patiént daarom al op jonge leeftijd bij een
geindividualiseerd preventief mondzorgprogramma. Routinematige follow-up en
regelmatige tandheelkundige controles door een tandarts zijn essentieel.

Verwijs patiént bij missende tanden, malocclusie (niet op elkaar passende kaken) en
andere gebitsafwijkingen voor multidisciplinaire behandeling.

Verwijs patiént naar een mond- en kaakchirurg als er giant cell lesies in de kaak worden
gevonden.

I Aandachtspunten bij operatieve ingrepen

NS kan stollingsstoornissen veroorzaken die voor operatieve ingrepen vastgesteld moeten worden zodat de zorg, inclusief de narcose, daarop
aangepast kan worden.

Patiénten met NS en hemodynamisch significante hartafwijkingen zoals ernstige hypertrofische cardiomyopathie moeten behandeld worden
volgens de algemene richtlijnen van patiénten met de betreffende cardiovasculaire risicofactoren.

Patiénten met NS kunnen afwijkingen hebben aan gelaat, schedel en wervellichamen die intubatie of het verrichten van een ruggeprik
kunnen bemoeilijken. 10
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Aanbevelingen voor management van het Noonan Syndroom

Adolescenten (1)

11—18

Aanbevolen tests/screening Aanbevelingen klinisch management

Echocardiogram Een echo op adolescentenleeftijd wordt aanbevolen omdat op deze leeftijd familiaire HCM
kan worden opgespoord.

Herhaalde cardiale follow-up in deze periode is belangrijk.

Registratie puberteitskenmerken Patient en ouders moeten worden voorgelicht over het mogelijk verlaat optreden van de
puberteit.
Opsporen neuropsychologische en - Patiént moet toegang hebben tot sociale vaardigheidstraining en programma’s om algemene
gedragsproblemen dagelijkse levensverrichtingen aan te leren.

Test zo nodig op stemmings- en angststoornissen.

Overweeg zo nodig medicamenteuze behandeling.

Mogelijke complicaties van NS zijn epilepsie, craniosynostose, hydrocefalus en Chiari
Malformatie. Routinematige screening is niet noodzakelijk, maar neurologische symptomen
zoals hoofdpijn moeten laagdrempelig onderzocht worden. Laat zo nodig een MRI verrichten.
Behandeling van complicaties is niet anders dan in de algemene bevolking.

Opsporen neurologische complicaties

Stollingsonderzoek Verricht stollingsonderzoek voor grote operatieve ingrepen. Aspirine moet voor iedere
operatie gestopt worden.

Onderzoek bewegingsapparaat - Let op een mogelijke scoliose.
- NB Scoliose kan verergeren in de adolescentie en door GH-therapie.

Schildklierfunctie - Bepaal iedere 3-5 jaar de schildklierfunctie.

M» Behandeling is niet anders dan in de algemene bevolking.

Opsporen lymfoedeem Mensen met NS hebben een verhoogd risico op het ontwikkelen van lymfoedeem, zowel in hun
jeugd als op latere leeftijd.
Behandeling van lymfoedeem is niet anders dan in de algemene bevolking.
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Aanbevelingen voor management van het Noonan Syndroom
Adolescenten (2)

11—18

Aanbevolen tests/screening Aanbevelingen klinisch management
Opsporen huidproblemen Vermijd lang en warm baden, geparfumeerde zeep en droge lucht in verband met verhoogd
risico op droge huid.
(zoals bijvoorbeeld keratosis pilaris/ulerythema) Behandel met vochtinbrengende crémes, keratolytica zoals salicylzuur in ureumcréme, of zo

nodig korte kuren van lokale steroiden (met name bij erytheem). In een specialistische
dermatologische setting is het belangrijk om te weten dat retinoiden geen eerste keus
behandeling zijn omdat aangetoond is dat deze niet werken bij sommige NS-patiénten.

Oogheelkundig onderzoek Scheelzien, veranderingen van de achterste oogkamer en afwijkingen in de voorste
oogkamer kunnen voorkomen bij mensen met NS. Verwijs patiént voor oogheelkundige
screening als ze nog niet bij een oogarts bekend zijn.

Tandheelkundige controle Gepubliceerd bewijs voor de effectiviteit van behandeling van vaak voorkomende problemen
met het gebit is beperkt. Betrek de patiént daarom al op jonge leeftijd bij een
geindividualiseerd preventief mondzorgprogramma. Routinematige follow-up en controles
door een tandarts zijn essentieel.

Verwijs patiént bij missende tanden, malocclusie (niet op elkaar passende kaken) en andere
gebitsafwijkingen voor multidisciplinaire behandeling.

Verwijs patiént naar een mond- en kaakchirurg als er giant cell lesies in de kaak worden
gevonden.

Consult genetica - Verwijs patiént voor genetische counseling, mutatieonderzoek en informatie over risico’s
voor kinderen en opties in de zwangerschap op een gepast moment door naar een klinisch
geneticus.

I Aandachtspunten bij operatieve ingrepen

NS kan stollingsstoornissen veroorzaken die vOor operatieve ingrepen vastgesteld moeten worden zodat de zorg, inclusief de narcose, daarop
aangepast kan worden.

Patiénten met NS en hemodynamisch significante hartafwijkingen zoals ernstige hypertrofische cardiomyopathie moeten behandeld worden
volgens de algemene richtlijnen van patiénten met de betreffende cardiovasculaire risicofactoren.

Patiénten met NS kunnen afwijkingen hebben aan gelaat, schedel en wervellichamen die intubatie of het verrichten van een ruggeprik kunnen
bemoeilijken.
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Aanbevelingen voor management van het Noonan Syndroom 5 18+
<

Volwassenen (1)

Aanbevolen tests/screening

Consult genetica

Vruchtbaarheidsonderzoek -

Zwangerschap: onderzoek naar...

... gevolgen voor het kind -

... gevolgen voor de moeder -

Opsporen neuropsychologische en -

gedragsproblemen

Opsporen neurologische complicaties -

Cardiale screening -

Pulmonalisarterie-interventie

Aanbevelingen klinisch management

Verwijs patiént voor genetische counseling, mutatieonderzoek en voorlichting over
risico’s voor kinderen en opties tijdens de zwangerschap.

Zorgverleners moeten zich bewust zijn van het verhoogde risico op onvruchtbaarheid in
mannen met NS, en niet alleen in diegenen met cryptorchidisme (niet-ingedaalde testes)
Verwijs zo nodig naar een fertiliteitsspreekuur of endocrinoloog.

Prenatale kenmerken van NS zijn polyhydramnion, verdikte nekplooi, hydrops fetalis en
hygroma colli met of zonder ascites, pleaurale effusie, nierafwijkingen en aangeboren
hartafwijkingen.

Mogelijk opties voor prenatale diagnostiek zijn een vlokkentest of vruchtwaterpunctie,
echter alleen als de mutatie bij ouders bekend is en het paar behoefte heeft aan prenatale
diagnose. Verwijzing naar een klinisch geneticus voor de conceptie is ideaal.

Verricht echo’s bij 12 tot 14 en 20 weken zwangerschap en verricht mutatieanalyse indien
mutatie bij ouders bekend is en echografische kenmerken suggestief zijn.

Mogelijke problemen zoals stollingsstoornissen tijdens de bevalling moeten overwogen
worden.

Herhaal het neuropsychologisch onderzoek indien de patiént symptomen heeft van een
stemmings- of angststoornis, of als er een vermoeden is op een cognitieve stoornis.

Schenk extra aandacht aan de beoordeling van sociale cognitie en sociale aanpassing.
Problemen met het uiten van emoties kunnen ervoor zorgen dat diagnoses gemist worden.
Overweeg zo nodig medicamenteuze behandeling.

Wijs de patiént op voorzieningen voor steun bij werk, zelfhulp en zelfstandig wonen. Bied zo
nodig socialevaardigheidstraining aan.

Mogelijke complicaties van NS zijn epilepsie, craniosynostose, hydrocefalus en Chiari
Malformatie. Routinematige screening is niet noodzakelijk, maar neurologische symptomen
zoals hoofdpijn moeten laagdrempelig onderzocht worden. Laat zo nodig een MRI verrichten.
Behandeling van complicaties is niet anders dan in de algemene bevolking.

Nieuw gediagnosticeerde volwassenen: volledige cardiale screening inclusief echo.
Eerder gediagnosticeerde patiénten: regelmatige herbeoordeling van bestaande
hartafwijkingen, of cardiale beoordeling indien afwijkingen eerder zijn gemist.
Follow-up voor pulmonalisklepstenose.
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Aanbevelingen voor management van het Noonan Syndroom 5 18+
<

Volwassenen (2)

Aanbevolen tests/screening Aanbevelingen klinisch management

Stollingsonderzoek - Verricht stollingsonderzoek voor grote operatieve ingrepen. Aspirine moet voor iedere
operatie gestopt worden.

Schildklierfunctie Bepaal iedere 3-5 jaar de schildklierfunctie.

Behandeling is niet anders dan in de algemene bevolking.

Opsporen lymfoedeem Mensen met NS hebben een verhoogd risico op het ontwikkelen van lymfoedeem, zowel in
hun jeugd als op latere leeftijd.
Behandeling van lymfoedeem is niet anders dan in de algemene bevolking.

Opsporen huidproblemen Vermijd lang en warm baden, geparfumeerde zeep en droge lucht in verband met verhoogd
risico op droge huid.
(Zoals b.v. keratosis pilaris/ulerythema) F Behandel met vochtinbrengende cremes, keratolytica zoals salicylzuur in ureumcreme, of zo

nodig korte kuren van lokale steroiden (met name bij erytheem). In een specialistische
setting is het belangrijk om te weten dat retinoiden geen eerste keus behandeling zijn omdat
is aangetoond dat deze niet werken bij sommige NS-patiénten.

Oogheelkundig onderzoek Scheelzien, veranderingen van de achterste oogkamer en afwijkingen in de voorste oogkamer
kunnen voorkomen bij mensen met NS. Verwijs patiént voor oogheelkundige screening als ze
nog niet bij een oogarts bekend zijn.

Tandheelkundige controle Gepubliceerd bewijs voor de effectiviteit van behandeling van vaak voorkomende
problemen met het gebit is beperkt.Betrek de patiént daarom al op jonge leeftijd bij een
geindividualiseerd mondzorgprogramma. Routinematige follow-up en controles door een
tandarts zijn essentieel.

Verwijs patiént bij missende tanden, malocclusie (niet op elkaar passende kaken) en andere
gebitsafwijkingen voor multidisciplinaire behandeling.
Verwijs patiént naar een mond- en kaakchirurg als er giant cell lesies in de kaak worden
gevonden.
I Aandachtspunten bij operatieve ingrepen
NS kan stollingsstoornissen veroorzaken die vOor operatieve ingrepen vastgesteld moeten worden zodat de zorg, inclusief de narcose, daarop
aangepast kan worden.
Patiénten met NS en hemodynamisch significante hartafwijkingen zoals ernstige hypertrofische cardiomyopathie moeten behandeld worden
volgens de algemene richtlijnen van patiénten met de betreffende cardiovasculaire risicofactoren.
Patiénten met NS kunnen afwijkingen hebben aan gelaat, schedel en wervellichamen die intubatie of het verrichten van een ruggeprik kunnen
bemoeilijken. 14
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Informatie voor ouders

Bronnen van steun en informatie

Steun voor ouders en andere familieleden wordt in de literatuur benoemd als een belangrijke voorziening voor families met NS. De hieronder
genoemde groepen zijn nuttige bronnen van steun en informatie.

« Stichting Noonan Syndroom (www.noonansyndroom.nl)
De Stichting Noonan Syndroom is een Nederlandse organisatie die zich inzet voor de belangen van mensen met NS. Jaarlijks wordt door deze
stichting een contactdag georganiseerd. Op de website vindt men algemene informatie over NS, wetenschappelijke artikelen, presentaties
die tijdens de contactdagen en op andere bijeenkomsten zijn gehouden en links naar andere websites.

« Erfelijkheid.nl (www.erfelijkheid.nl)
Op erfelijkheid.nl is praktische informatie te vinden over Noonan syndroom. Ook vindt u hier links naar Nederlandse en internationale
websites waarop aanvullende informatie te vinden is.

« Kinderneurologie.eu (www.kinderneurologie.eu)
Kinderneurologie.eu is een website geschreven door een kinderneuroloog over kinderneurologische aandoeningen. Hierop is onder andere
informatie te vinden over NS, welke met name gericht is op de neurologische problemen die mensen met NS tegen kunnen komen. Verder
bevat de website een lijst met praktische links en een forum voor lotgenotencontact.

» Orphanet (www.orpha.net)
Orphanet is een Engelstalige online databse van zeldzame ziekten en gerelateerde diensten in Europa. Het bevat informatie over meer dan
5.000 aandoeningen, waaronder Noonan Syndroom, en benoemt gespecialiseerde klinieken, diagnostische tests, patiéntenorganisaties,
onderzoeksprojecten, clinical trials en patiéntregisters specifiek gericht op Noonan Syndroom.
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