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RESUMO

A pesquisa que sera construida e apresentada aqui, ira indicar e avaliar a importancia
do acompanhamento nutricional mediante Sindrome de Noonan, doenca de origem
autossémica capaz de envolver diversos sistemas corporais ao ponto de levarem o
acometido por esta enfermidade a uma baixa estatura ou a uma extrema magreza,
principal caracteristica dessa condicdo genética mutacional. Alguns estudos que
serdo expostos a partir de entéo, irdo fortalecer a importancia da Nutrigdo do combate
mais severo de Noonan, onde a dietoterapia é fundamental, principalmente nos trés
primeiros meses de vida, mediante uma dificuldade alimentar presente nos portadores
da referida doenca. O trabalho ira indicar por meio de pesquisa literaria, essa
importancia na minimizagdo sintomatica aos portadores da sindrome de Noonan,
indicando a dietoterapia direcionada ao caso como ferramenta de sucesso nha
minimizacdo desses sintomas.

Palavras-chave: Sindrome de Noonan. Estado nutricional. Rasopatias, Déficit de
crescimento

ABSTRACT

The research that will be constructed and presented here will indicate and assess the
importance of nutritional monitoring through Noonan's Syndrome, a disease of
autosomal origin capable of involving different body systems to the point of taking the
person affected by this disease to short or extreme height. thinness, the main
characteristic of this mutational genetic condition. Some studies that will be exposed
from then onwards, will strengthen the importance of Nutrition against the more severe
combat of Noonan, where diet therapy is essential, especially in the first three months
of life, due to a dietary difficulty present in patients with the aforementioned disease.
The work will indicate, through literary research, this importance in the minimization of
symptoms in patients with Noonan's syndrome, indicating the case-oriented diet
therapy as a successful tool in minimizing these symptoms.

Keywords: Noonan Syndrome. Nutritional status. Rasopathies, Growth Deficit
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1. INTRODUCAO

De acordo com Kanno (2015), a Sindrome de Noonan (SN) é caracterizada pelo
envolvimento multissistémico com um largo espectro de sintomas clinicos, sendo uma
sindrome genética mal formativa mais comumente associada a anormalidades
cardiacas atraves da Sindrome de Down.

A SN causa uma infinidade de sintomas tais como comprometimento do crescimento,
deformidades de cabeca e pescoco, além de problemas cardiovasculares,
genitourinarios, hematoldgicos, neuroldgicos, esqueléticas entre demais outros
sintomas que poderdao comprometer a qualidade de vida do portador dessa
comorbidade. (ALLANSON, 1987; MENDEZ & OPITZ, 1985).

A identificacéo tardia de problemas relacionados com a alimentacao, potencializa a
inadequacdo do crescimento e a deficiéncia de nutrientes importantes para o
desenvolvimento. Pacientes com essa sindrome, devem ser investigados
minuciosamente para que 0 acompanhamento e tratamento seja aplicado
precocemente, minimizando os danos causados por esses problemas (SHAH et al.,
1999).

Grande parte dos pacientes afetados pela sindrome de noonan, nasce com peso e
comprimentos normais, porém cerca da metade apresentam comprometimento no
desenvolvimento (SHARLAND et al.,1992). A descoberta dos genes envolvidos,
permite a confirmacao do diagndstico clinico, possibilitando também definir se um dos
genitores também possui a doenca, identificando o risco de recorréncia na familia
(SHARLAND et al., 1992; AGARWAL et al., 2013).

A necessidade de obtencdo de um diagndstico precoce e correto, visando a melhoria
da qualidade de vida dos portadores da sindrome. Recebendo o tratamento adequado
dos disturbios identificados e tendo um acompanhamento multidisciplinar, a maioria
das criangas pode ter uma vida sem grandes limitacdes (RODRIGUES et al, 2017). A
variedade dos achados fenotipicos, a atenuacdo dos mesmos com a idade e a
sobreposicao fenotipica sdo elementos que dificultam o diagnostico da sindrome de
Noonan. No entanto, é imprescindivel realizar o diagndstico, pois 0 prognéstico e
manejo dos casos sao diferentes e influenciam na qualidade de vida e sobrevida do
paciente (LEE et al., 2011).

A nutricdo é a base para o desenvolvimento humano e, de acordo com Valente, por

ser fundamental, merece atencdo desde os primeiros estagios da vida intrauterina,



prolongando- se por toda a infancia e pelas diferentes fases do ciclo da vida.

A alimentacdo é um aspecto essencial para a promoc¢ado da saude da crianca. Os
primeiros anos de vida, especialmente os dois iniciais, sdo caracterizados por:
crescimento acelerado; desenvolvimento de habilidade para receber, mastigar e
digerir alimentos, bem como de autocontrolar o processo de ingestdo de alimentos
(BRASIL, 2001; BRASIL 2002; BRASIL, 2009; ARAUJO & SILVA, 2004; SPINELLI et
al., 2003).

O estado nutricional do individuo € resultante de um processo dinamico entre a oferta/
absorcao/ utilizagdo de nutrientes e de demanda metabdlica para manté-lo vivo em
boas condi¢bes de saude e, no caso especifico da crianca, também para crescer
(FERRAZ, 2007). As deficiéncias nutricionais resultantes de condutas inadequadas na
pratica alimentar podem acarretar prejuizos imediatos a saude da criancga, elevando a
morbimortalidade infantil, deixando sequelas como: retardo de crescimento, atraso
escolar, baixa imunidade e facilidade para desenvolver doencas cronico-
degenerativas na idade adulta.

Por esse motivo se torna inquestionavel a importancia da alimentacéo das criancas
de zero a 24 meses de idade, como um processo dependente da ingestdo adequada
de energia, proteina e micronutrientes como o ferro, a vitamina A e o zinco. Diversos
fatores concorrem para as caréncias nutricionais que impedem que a crianga alcance
seu potencial de crescimento e desenvolvimento. Um desses fatores esta a Sindrome
de Noonan que foi descrita pela primeira vez em 1963 pela cardiologista pediatrica
Jacqueline Noonan, ela descreveu dentre as sindromes genéticas com heranca
autossbmica dominante, sendo uma doenca monogénica comum dentro das
RASopathies, havendo bastante heterogeneidade genética (MALAQUIAS et al.,
2008).

A falha no reconhecimento de problemas com a alimentacdo com refluxo
gastroesofagico nos pacientes com SN leva a um crescimento inadequado e a uma
alimentacao deficiente. Os pacientes devem ser investigados para que o tratamento
seja instituido precocemente e entdo, se minimize os danos causados por esses
problemas (SHAH et al., 1999).

Esse estudo tem como objetivo, realizar uma revisdo da literatura, apontando as
principais dificuldades encontradas em portadores da Sindrome de Noonan e o estado

nutricional apresentado por esses individuos na primeira infancia.



2. DELINEAMENTO METODOLOGICO

O trabalho aqui presente tem a proposta de ser apresentado a partir de uma
configuracéo tedrica, literaria, descritiva, comparando autores e reforcando as ideias
que levam a consideracdo da importancia de uma dietoterapia adequada na conducéo
de uma qualidade de vida do portador da Sindrome de Noonan, o que dara melhores
condi¢gbes na reducéo dos sintomas a partir de uma dieta adequada. A pesquisa em
andamento é de carater descritivo, onde é utilizada uma juncdo de literaturas
cientificas que abordam a relacdo entre a Nutricdo e a Sindrome de Noonan, no

sentido de apontar teoria sobre dietoterapia ideal para a enfermidade citada.

Os artigos foram obtidos através de portais virtuais tais como o Pubmed, Scielo e
demais sites académicos de grande credibilidade no meio académico, visando buscar
artigos que, combinados, revelam a Nutricdo e a Sindrome de Noonan, incluindo
qualquer outro artigo que sirva de complementagéo para o julgamento do tema.Foi
utilizado um minimo de quinze artigos e livros sobre o tema pesquisado, tendo em
vista que se trata de uma teméatica ainda em crescimento em se tratando de novos

estudos no meio cientifico.

Os dados foram processados de modo a formarem conjuntos de informacbes
sequenciais que indicam a dietoterapia adequada para os casos de Noonan. Tais
dados foram interpretados de forma a servirem de indicacdo dietoterapica para uso

de profissionais da Nutricdo e para amplo conhecimento do senso comum.

O local dessa pesquisa nao se define fisicamente, embora seja executado na cidade
do Recife, Pernambuco, levando-se em consideracdo seu carater virtual, ja que
grande parte dos estudos utilizados para a confeccdo da pesquisa vem de sites

académicos, vindo a minoria de dados de bibliotecas e livros adquiridos.

O estudo teve seu inicio marcado no més de fevereiro do corrente ano, tendo sua
finalizacdo prevista para os meses de novembro ou dezembro de 2021, quando se
encerra a graduacdo, juntamente com sua apresentacdo ao corpo discente

pertencente a Instituicdo de Ensino.

N&o h& uso de amostras nessa pesquisa especificamente falando, visando o trabalho
apenas a exposicdo e analise de teorias nutricionais relacionadas a enfermidade

estudada.



Como critério de inclusdo, todos os artigos, revistas cientificas e livros fisicos que

estejam relacionados a Sindrome de Noonan e o uso dietoterapico para esse fim.

Como critérios de excluséo, foi descartado qualquer outra literatura que nao
abordasse a sindrome em questdo ou ainda obras que abordam a Sindrome de

Noonan-Like.

Os dados coletados séo exclusivamente teéricos e foram processados de forma a
apontarem as necessidades nutricionais minimamente indicadas no caso da Sindrome

de Noonan.

Como esse pesquisa é apenas tedrica e ndo envolve pesquisa de campo, com
humanos ou uso de dados pessoais de enfermos com a Sindrome de Noonan, ndo se
faz necesséario cumprir ordem de conhecimento do projeto junto a um Comité de Etica,

sendo livre no sentido de exposicdo, desde que com os devidos créditos autorais.

A pesquisa aqui comentada ndo apresenta riscos, mas beneficios a classe académica
e a comunidade, ja que apresenta o conhecimento de solu¢cBes dietoterapicas que

possam minimizar o sofrimento de pacientes de Noonan quando

da presenca de sintomas nao tratados.

Figura 1 — fluxograma da selecao de artigos periodo de marco a Novembro de

2021.
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3. REFERENCIAL TEORICO

Em 2001, Tartaglia e colaboradores, perceberam o gene PTPN11 como precursor

pela SN. Nos pacientes analisados, cerca de 50% manifestaram alteracdes neste

gene, provando que a sindrome apresenta heterogeneidade genética.

Consecutivamente, demonstrou-se que outros genes abrangem a mesma via de

sinalizacdo do gene PTPN11, a via RAS-MAPK (mitogen- actived protein kinase),

também estavam ligados na SN (Figura 1). Podemos reconhecer até 0 momento doze

genes responsaveis pela a maioria dos casos (80%) com diagnostico clinico da SN:
PTPN11, KRAS, SOS1, RAF1, NRAS, BRAF, SHOC2, MEK1, CBL, RIT1, SOS2 e
LZTR1 (MARTINELLI et al., 2010; TARTAGLIA et al., 2011; AOKI et al., 2013; TAJAN

et al., 2014; YAMAMOTO et al., 2015).
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Figura 2 — representagéo da via RAS-MARK adaptado de schubbert e cols (32)

Receptores tirosina quinase

Proliferation

Fonte: Malaquias et al., 2008

E considerada uma das sindromes mendelianas mais frequentes, sendo também
subdiagnosticada em nosso meio (MALAQUIAS et al., 2008; GAMBOA & AGUERO,
2014). A incidéncia varia de 1:1000 a 1:2500 nascidos vivos (MALAQUIAS et al., 2008;
NORA et al., 1974; MENDEZ & OPITZ, 1985; FERREIRA et al., 2007; CASTRO et al.,
2009; BRASIL et al., 2010; MOTA et al., 2010; MARIN et al., 2012; PAPADOPOULOU
et al., 2012; HERNANDEZ et al., 2015). Esta intimamente relacionada a graves
malformacg@es cardiacas, sendo a segunda causa mais prevalente, ficando somente
atras da trissomia 21 (PRENDIVILLE et al., 2014).

A face tipica da SN é caracterizada por sua forma triangular, hipertelorismo ocular,
ptose palpebral, fissura palpebral externa desviada para baixo, implantacao baixa e
rotacdo incompleta do pavilhdo auricular, com espessamento da hélice auricular,
micrognatia e pescoco curto ou alado (figura 2). As caracteristicas faciais tipicas da

SN podem estar presentes desde 0 hascimento.

Figura 3 — Caracteristicas clinicas de pacientes com sindrome de Noonan. A. Epicanto; B.
Ptose palpebral; C. Pescoco alado e implantagdo baica de cabelos; D. Espessamento de hélice
auricular; E. Baixa implantacéo e rotacdo incompleta do pavilhdo auricular.

Figura 1. Caracteristicas clinicas de pacientes com sin
drome de Noonan: A) epicanto: B) ptose palpebral; C)
pescogo alado e implantacao baixa de cabelos: D) espes-
samento de hélice auricular; E) baixa implantacaoc e rota-
cao incompleta do pavilhao auricular.

Fonte: Malaquias et al., 2008
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As caracteristicas da SN em sua maioria séo variadas, dentre as alteracdes sistémicas
podem ser destacadas: baixa estatura, dismorfismo facial que varia com a idade,
alteracdes esqueléticas e ectodérmicas, estenose pulmonar, displasia linfatica, deficit
cognitivo, alteracdes de coagulacao, criptorquidismo no sexo masculino e alteragoes
cardiacas (TKACHENKO, 2016). Seu diagnostico deve ser fundamentado nos
achados clinicos, sendo assim uma tarefa dificil principalmente devido a grande
variabilidade fenotipica, com alguns pacientes apresentando caracteristicas faciais

discretas e sem ma formacao cardiaca.

Achados clinicos caracteristicos da SN, mostram que esses portadores apresentam
grande comprometimento das fungdes fisioldgicas, segundo Sharland et al. (1992) e
Shah et al. (1999) descrevem em seus estudos que, pacientes com SN tem

dificuldades na succdo, demorando muito tempo para se alimentar e com vomitos

recorrentes, em virtude de refluxo gastroesofagico como resultado da dismotilidade
intestinal. Mostram também pacientes com uma pseudo sindrome obstrutiva, com
rotacao do intestino necessitando de cirurgia para correcao e, em alguns casos, 0 Uso
de sonda gastrica para alimentagdo. Outros achados que dificultam a alimentacéo de
todos esses pacientes sdo os problemas odontolégicos, como palato elevado, ma
ocluséo dentéria, dificuldades nas articulag6es da boca e micrognatia (GRIPP & LIN,
2006; ROMANO et al., 2010).

A falha no reconhecimento de problemas com a alimentacdo e com refluxo
gastroesofagico nos pacientes com SN leva a um crescimento inadequado e a uma
alimentacao deficiente. Os pacientes devem ser investigados para que o tratamento
seja instituido precocemente e entdo, se minimize os danos causados por esses
problemas (SHAH et al., 1999).

3.1 Sobre o crescimento

A baixa estatura de inicio pés-natal € uma das caracteristicas clinicas mais
frequentemente observadas na SN, afetando cerca de 70% a 83% dos pacientes
(FERREIRA et al., 2008; NOONAN, 2006). Durante a infancia observa-se crescimento
paralelo a curva de referéncia (RANKE et al., 1988) com escore de desvios padrao de
altura em média de —3 (ROMANO et al., 1996; KIRK, 2001; MACFARLANE et al.,

2001; LIMAL et al., 2006), observando-se atraso de um a dois anos na idade Ossea.
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A intensidade da baixa estatura ndo é explicada pela presenca de defeitos cardiacos
ou pela dificuldade alimentar observada nestes pacientes na infancia (NOONAN et al.,
2003). Etiologia de baixa estatura na SN ainda nao esté esclarecida. A resposta aos
testes de estimulo de secre¢édo de GH é usualmente normal (FERREIRA et al., 2008).

A avaliacdo da secrecao espontanea de GH em criancas com SN, por meio do ritmo
de GH, mostra secre¢do diminuida em um estudo (NOORDAM et al., 2001) e normal
com tendéncia a ser elevada em dois outros (AHMED et al., 1991; BINDER et al.,
2005). Os niveis de IGF-1 estdo abaixo do normal ou no limite inferior da normalidade
na maioria dos pacientes. A presenca de IGF-1 baixo e a secre¢cdo de GH normal ou
elevado sugere que um grau de insensibilidade ao GH possa ter papel na baixa
estatura caracteristica dessa sindrome (LIMAL et al., 2006; BINDER et al., 2005;
FERREIRA et al., 2005).

A puberdade ocorre espontaneamente, mas € frequentemente atrasada nos pacientes
com SN (NOONAN, 2006). Noordam e colaboradores (2008), encontraram uma média
de idade de inicio da puberdade de 13,8 anos para os meninos e 13,5 anos para as
meninas, j& no estudo de Ferreira e colaboradores (2007), observou-se o inicio da
puberdade aos 13 anos nos meninos e 12 anos nas meninas. Nesta casuistica a
média de idade de inicio da puberdade foi adequada, diferente dos dados encontrados

na literatura.

A deformidade toracica e a baixa estatura sdo estatisticamente significantes nesses
pacientes (58% e 76% respectivamente). As crian¢as portadoras da sindrome sao
frequentemente encaminhadas aos endocrinologistas por causa da baixa estatura e
atraso na puberdade. Portanto, a sindrome de Noonan € importante no diagndéstico
diferencial de baixa estatura e tem implicacdes importantes na hormonioterapia
(BRASIL et al., 2010). Durante a infancia, observa-se crescimento paralelo a curva de
referéncia (figura 3) com escore de desvio padrao de altura média de -3, observando-

se atraso de um a dois anos na idade 6ssea (LIMAL et al., 2006).
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Figura 4 - Grafico de crescimento da altura por idade para criangas normais e para criangas

com sindrome de Noonan.
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Fonte: Malaquias et al., 2008

Um estudo feito em 2007, pela The US Food and Drug Administration (FDA) aprovou
o tratamento da baixa estatura por SN com horménio do crescimento, no entanto, seu
uso ainda € controverso (NOORDAM et al., 2008). Um estudo com 370 criangcas com
SN mostrou uma média de ganho de 10,9 cm em homens e 9,2 cm em mulheres com
0 uso de GH (ROMANQO et al., 2009).

3.2 Sobre a doenca celiaca

A doenca celiaca, também denominada enteropatia gluten-sensivel, é caracterizada
por intoleréncia a prolamina, peptideo que compde o glaten. Em sua etiopatogenia
estdo envolvidos fatores ambientais, genéticos e imunoldgicos, configurando um
padrao de vilosidades intestinais caracterizado por atrofia total ou subtotal, resultando
na diminuicéo da absorcéo de nutrientes (COSTA, 2003; SHAOUL & LERNER, 2007).
A doenca celiaca estd associada a uma variedade de doencas desencadeadas por
mecanismos autoimunes ou ligadas a antigenos do sistema HLA (antigeno
leucocitario humano), importantes como coadjuvantes no seu diagnostico (FERREIRA
et al., 2007).

Dentre essas afeccdes, destacam-se o diabetes melito tipo | e os disturbios
autoimunes da tireoide, entre eles a tireoidite de Hashimoto (COSTA, 2003; BRANDT
et al., 2004). E pouco usual a relagéo entre doenca celiaca e sindrome de Noonan,
Amoroso e colaboradores (2003) foram os primeiros a documentar essa associagcao

ao descrever uma paciente de 26 anos com lUpus eritematoso sistémico e tireoidite
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de Hashimoto, além da sindrome de Noonan. No mesmo ano, Tagarro (2003) relatou
0 caso de uma crianca diagnosticada com doenca celiaca aos 20 meses e sindrome

de Noonan aos quatro anos.

De maneira geral, o diagnostico da doenca celiaca é feito inicialmente por uma
triagem, ocasido em que sdo dosados anticorpos, como antiendomisio e
antitransglutaminase; contudo, a biépsia intestinal € o padréo-ouro no diagnostico da
doenca (BARBIERI et al., 1970). De acordo com os critérios da European Society of
Paediatric Gastroenterology and Nutrition (ESPGAN) da década de 1970, revisados
em 1990, o paciente com suspeita de doenca celiaca pode ter o diagnéstico
confirmado por biépsia Unica de intestino delgado, mostrando atrofia vilositaria com
hiperplasia das criptas e aumento dos linfocitos intraepiteliais. Paralelamente, a
ESPGAN adota ainda como critério a remissdo dos sintomas apoés a instituicdo de

dieta isenta de glaten, que pode ocorrer, usualmente, de semanas a meses.

A baixa estatura da paciente pode ser atribuida tanto a sindrome de Noonan como a
doenca celiaca, esta ultima em virtude das perdas intestinais (GUEIROS, 2005). Além
de favorecer o retorno do crescimento, a dieta isenta de gliten parece exercer
influéncia sobre os auto anticorpos da tiredide de Hashimoto. De acordo com Ventura
et al. (1999), os anticorpos antitireoide tendem a desaparecer apos a introducdo da
dieta, assim como o0s anticorpos presentes na doenca celiaca. O anticorpo
antimicrossomal mostrou-se ndo-reagente antes da isenc¢ao do gluten e apés um ano

e trés meses do tratamento do hipotireoidismo.

Desse modo, € imprescindivel o rapido diagndéstico da doenca celiaca com a retirada
do gluten da dieta, na tentativa de evitar o agravamento do quadro, bem como o
desenvolvimento de outras doencas autoimunes, haja vista que celiacos nao-tratados
tém maior chance de apresentar outras doencas autoimunes (BRANDT et al., 2004).
Um diagnéstico tardio, pode cursar com dismorfismos sutis, sendo predominante o
retardo pondero-estatural. A associagao entre doenca celiaca e sindrome de Noonan

é rara, sendo este o terceiro relato na literatura e o primeiro no Brasil.

Segundo a Kano (2015), é possivel que os fatores genéticos por um aumento da
sinalizacdo da via RAS-MAPK confiram aos pacientes um perfil mais magro por
acometimento da gordura corporea e da musculatura. Portanto, hipotetiza-se que a

forga muscular possa estar comprometida em funcdo da mastigacdo, em que se exige
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forca de mordida para a incisdo do alimento. Nessas condi¢bes, pode haver a
utilizacdo de mecanismos compensatorios para a execucao dessa atividade muscular.
Outro fato que pode prejudicar a mastigacéo é a possibilidade de poli céries severas
nesses pacientes (LEACHE et al., 2003).

3.3 Sobre anormalidades hematoldgicas e a salude 6ssea

As alteracdes hematologicas também podem ocorrer e a mais frequente é o defeito
na coagulacdo. Em mais de 55% dos pacientes observa-se historia de equimoses
espontaneas ou tendéncia a sangramento prolongado (NOONAN, 2006; VAN DER
BURGT, 2007). Alteracdes linfaticas mais comumente observadas sédo o linfedema
periférico, que esta presente em menos de 20% dos casos (MILLER & MTULSKY,
1978; ALLANSON, 1987; NOONAN, 2006; VAN DER BURGT, 2007). O higroma
cistico pode ser encontrado no periodo pré-natal e se manter como excesso de pele
na regido da nuca (VAN DER BURGT, 2007). Diversos tipos de cancer hematoldgico,
como leucemia e linfoma, tém sido descritos em pacientes com SN, principalmente
durante a infancia e podem ser associados as mutacdes em genes que causam SN
(TARTAGLIA & GELB, 2005). Outros achados clinicos também relacionados ao
espectro de anormalidades hematolégicas identificados em bebés com SN, séo

predispostos a leucemia mielomonocitica juvenil (JMML) (SCHUBBERT et al., 2006).

O acompanhamento da salde 6ssea destes pacientes € recomendado através de
exames bioquimicos especificos (GRIPP & LIN, 2006; STEVENSON et al., 2011). A
avaliacdo nutricional é um instrumento diagnéstico que tem por objetivo verificar o
crescimento e as propor¢des corporais em um individuo ou em uma populacéo,
medindo de diversas maneiras as condi¢cdes nutricionais do sujeito, determinadas
pelos processos de ingestdo, absorcao,utilizacdo e excrecdo de macro e
micronutrientes, visando estabelecer atitudes de intervencdao (MELLO, 2002;
DELGADO & BARBIERI, 2005; LEE & GALLAGHER, 2008).

O estado nutricional do individuo é o resultado do balanco entre a disponibilidade, o
consumo, a absorcéo e as necessidades individuais de nutrientes. Deste modo, sua
determinacdo deve envolver dados da historia clinica, da alimentagéo, da pratica de
atividade fisica, do exame fisico e da Introducdo 10 analise de indicadores
antropomeétricos e laboratoriais (BETTLER & ROBERTS, 2000; KOLETZKO et al.,).
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3.4 Sobre o consumo alimentar

Ha muitas transformacdes durante os primeiros anos de vida de uma crianga,
demandando atencao plena, contemplando todas as necessidades nutricionais em
cada fase. Até os seis meses, o leite materno € a Unica fonte de alimento que atende
a todos os requisitos sem ocasionar nenhum prejuizo, agindo como fonte de nutriente,
fortalecendo o sistema imunoldgico da crianca e a musculatura da face. A alimentacao
complementar, no devido momento em que for introduzida, deve seguir com a mesma
cautela, respeitando a identidade cultural familiar e caracteristicas nutricionais
adequadas (BRASIL, 2013).

Na sindrome de Noonan achados clinicos dificultam a alimentacéo desses pacientes
como o0s problemas odontologicos, como palato elevado, ma oclusdo dentéria,
dificuldades nas articulacdes da boca e micrognatia (GRIPP & LIN, 2006; ROMANO
et al., 2010). Muitas séo as dificuldades relacionadas a nutricdo que pacientes com a
SN apresentam desde o nascimento, é desafiador os avancos a serem conquistados,
um dos desafios a serem alcangados, € a inclusdo do método BLW para portadores
da SN.

O método consiste em dar autonomia para a crianca, propondo iniciar a alimentacao
complementar durante as refeic6es familiares, dispondo as op¢des de alimentos ja
manipulados nas propor¢cdes adequadas para que possa escolher qual comida e o
momento em que ira ingeri- la. Dessa forma, a crianca controlard suas praticas
alimentares de acordo com sua saciedade e preferéncia (RAPLEY & MURKETT,
2008).

Agostoni et al. (2008) mencionam que, aos 6 meses, o desenvolvimento neurolégico
e motor permite que o lactente consiga sentar-se e controlar os musculos periféricos
a boca, facilitando a ingestédo de alimentos pastosos ou semiliquidos. Aos oito meses,
a flexibilidade da lingua auxilia na mastigacdo e na degluticdo de 8 alimentos mais
sélidos e em maior quantidade. Entre 9 e 12 meses, a criancga ja teria autonomia para
alimentar-se sozinha da comida que a familia consome. Fala ainda que caso nao
sejam introduzidos alimentos sélidos por volta de 10 meses, a crianca pode ter
problemas ao se alimentar por ndo ter sido exigida com maior intensidade a
mastigagédo. Ja € compreendido que essa escala de desenvolvimento motor ndo e

comparativa para o portador da SN ja que eles apresentam atraso no desenvolvimento
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em diversos aspectos.

A fase da introducdo de alimentos complementares, € um dos momentos
determinantes para a formacao de habitos saudéveis, onde surgem a necessidade de
investigar inimeros e diferentes métodos onde possam ser aplicados para atender as
necessidades nutricionais e energéticas de acordo com perfil do lactente. O método
BLW vem conquistando seu espaco entre 0os pais e 0s nutricionistas como uma das
melhores formas de introdugdo alimentar. O nutricionista juntamente com outros
profissionais da saude tem como responsabilidade, avaliar individualmente o paciente

para depois decidir qual a melhor conduta dietoterapica que devera ser aplicada.

O método apresenta inimeras vantagens, porém o mesmo nao deve ser aplicado em
toda e qualquer crianca, deve se verificar o tempo e a evolucéo fisica para poder ser
aplicado, porém se esse método for aplicado nho momento indevido ou precocemente,
pode ocasionar inUmeros problemas de saude como desnutricdo energético-proteica,
déficit de altura e deficiéncia de minerais. Dependendo do desenvolvimento da
crianga, sugere-se que pode ser aplicado os dois métodos, o BLW e o método
convencional, até que a mesma consiga desenvolver sua autonomia de acordo com o

seu desenvolvimento e dentro do seu tempo.

O padrao de consumo desses pacientes, sdo semelhantes com relagdo ao consumo
de energia e macronutrientes em comparagao com a populagao brasileira (FAO, 2015)
e a referéncia utilizada — DRI (IOM, 2005). Este achado endossa os resultados
encontrados por Tajan et al. (2014) nos camundongos com a mutacao responsavel
pelo fen6tipo da SNML, nos quais também ndo ha uma menor ingesta alimentar
explicando o fendtipo mais magro destes animais. Ha, entretanto, um aumento no
gasto energético nos camundongos, o qual parece estar desempenhando um papel
importante na reducdo da adiposidade e resisténcia a obesidade induzida por dieta,

associada, assim, com um melhor perfil metabdlico geral.

Por indicagcdo médica, alguns individuos com SN podem ter suas atividades fisicas
limitadas devido ao grau de acometimento de suas func¢des cardiacas. Além da baixa
estatura, anomalias cardiacas representam um achado cardinal nas RASopatias. Os
autores mostraram um fenotipo mais magro em camundongos mutantes, causada por
uma adipogénese prejudicada, associada ao aumento do gasto energético e maior

sinalizacao de insulina.
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O fato da sindrome de Noonan apresentar acometimento de diversos 6rgaos e
sistemas implica que o0s pacientes sejam avaliados e seguidos em diversas
especialidades médicas. As excecdes sao dois estudos, Sharland et al. (1992) e Shah
et al. (1999) que abordam as dificuldades na alimentacéo e caracteristicas do trato
gastrointestinal. E pertinente caracterizar o estado nutricional dos pacientes e
estabelecer possiveis associacfes que permitam ndo apenas a manutengcdo como
também a melhora do estado nutricional, quando isso se fizer necessario, pois 0s

pacientes com SN podem estar com o estado nutricional comprometido.

Muitas criancas e adultos com transtornos do desenvolvimento apresentam problemas
alimentares que diminuem seriamente a capacidade de ingerir uma dieta adequada.
Problemas alimentares sao definidos como a incapacidade ou recusa em comer certos
alimentos por causa de uma disfungdo neuromotora, lesdes obstrutivas como
estenoses e fatores psicossociais. Outras causas de problemas alimentares nessa
populacdo incluem dificuldades motoras orais, disfagia, problemas de
posicionamento, conflito no relacionamento entre pais e filhos, questdes sensoriais e
resisténcia tactil devido a intubacdo prévia. As consequéncias nutricionais dos
problemas alimentares incluem ganho de massa corporal inadequada, baixo ganho
de estatura, imunodepressdo, anemia, deficiéncia de vitaminas e minerais e caries

dentérias.

Estima-se que os problemas alimentares sdo encontrados em 40% a 70% das
criancas com necessidade de cuidados especiais e em 80% das criancas com atrasos
no desenvolvimento. Os problemas alimentares sao classificados como: problema
motor oral, problema de posicionamento, problema comportamental é problema na
autoalimentacdo. Problemas motores-orais incluem a dificuldade com a
amamentacao, succédo, degluticdo e mastigacdo. Eles também incluem a integracéo
sensorial motora e problemas na autoalimentacéo, e sao descritos como exagero de
mecanismos neuro motores normais que perturbam o ritmo e a organizacao da funcao

motora oral e interferem no processo de alimentacao.

A capacidade de auto alimentacdo pode ser atrasada na crianga com disturbios do
desenvolvimento e requer treinamento por meio de especialista em alimentagdo. A
avaliacado de alimentacdo é mais completa com a observacao real por uma equipe
composta por um fonoaudiélogo, um dentista, um fisioterapeuta, um terapeuta

ocupacional e um nutricionista.
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3.5 Sobre a importancia do acompanhamento nutricional na primeira infancia

A academia de Nutricdo e Dietética confirma que servicos de nutricdo prestados por
nutricionistas sdo componentes essenciais do atendimento integral para lactentes,
criangas e adultos com deficiéncia intelectual e de desenvolvimento. Servigcos de
nutricdo devem ser fornecidos durante o ciclo de vida. Programas educacionais e
vocacionais devem fornecer dietoterapia de modo interdisciplinar, centrada na familia,

com base na comunidade e culturalmente competente.

Muitas criancas e adultos com transtornos do desenvolvimento apresentam problemas
alimentares que diminuem seriamente a capacidade de ingerir uma dieta adequada.
Problemas alimentares sao definidos como a incapacidade ou recusa em comer certos
alimentos por causa de uma disfuncdo neuromotora, lesdes obstrutivas como
estenoses e fatores psicossociais. Outras causas de problemas alimentares nessa
populacdo incluem dificuldades motoras orais, disfagia, problemas de
posicionamento, conflito no relacionamento entre pais e filhos, questdes sensoriais e

resisténcia tactil devido a intubacao prévia.

As consequéncias nutricionais dos problemas alimentares incluem ganho de massa
corporal inadequada, baixo ganho de estatura, imunodepressao, anemia, deficiéncia
de vitaminas e minerais, caries dentarias e problemas psicossociais. Os problemas
alimentares devem ser avaliados com o entendimento do desenvolvimento normal

alimentar e da composicdo anatdbmica da boca e faringe.

A capacidade de auto alimentacdo pode ser atrasada na crianca com disturbios do
desenvolvimento e requer treinamento por meio de especialista em alimentagéo. A
avaliacdo da alimentacdo é mais completa com a observacao real por uma equipe
composta por um fonoaudidlogo, um dentista, um fisioterapeuta, um terapeuta
ocupacional e um nutricionista. Uma excelente forma de avaliacdo alimentar
interdisciplinar é a ferramenta no desenvolvimento alimentar. Na maioria das vezes, 0
equipamento de alimentacdo adaptavel é necessario. Segundo Mahan e Raymond
(2018), o nutricionista tem um papel importante na terapia em curso e no planejamento

para cada crianga.

Essas responsabilidades incluem a coleta de dados objetivos de ingestdo de
alimentos da familia, avaliacdo de adequacéo da ingestao da crianca e o trabalho com

a familia para incorporar maneiras apropriadas de monitorar o padrdo e consumo de
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alimentos restritos. A crianga com um distdrbio muitas vezes apresenta muitas
preocupacdes, que podem incluir marcadores bioquimicos instaveis, falta de ganho
de massa corporal, ganho excessivo de massa corporal, dificuldade em aderir & dieta
e comportamentos que causam uma situacdo de alimentagdo adversa. Assim, 0
tratamento de uma criangca com um distarbio metabolico requer a entrada de toda a

equipe de saude.

O nutricionista utiliza habilidades e conhecimentos de alimentos como fontes de
nutrientes, relacées de parentesco, crescimento, desenvolvimento e entrevistas a fim
de obter as informacdes necessérias para avaliagdo e planejamento da criangca com
transtornos. Esse profissional atua como um membro efetivo da equipe
interdisciplinar, fazendo o que familiariza-se com os antecedentes e estado atual da
criancga, identificar a ingestao adequada de nutrientes para o crescimento, atividade e
equilibrio bioquimico, identificar os estagios de desenvolvimento do comportamento

alimentar.

Desenvolver um plano de gestdo dietética adequado com base no crescimento,
concentracbes  bioquimicas, necessidades  nutricionais, progresso  do
desenvolvimento e diagndstico nutricional, Trabalhar com a familia para estabelecer
um método para lidar eficazmente com comportamentos alimentares negativos, se
necessario, Entrar em contato com a familia apds receber os resultados laboratoriais
e calcular os registros de alimentos para fazer as mudancas necessarias e
apropriadas na prescri¢cdo de dieta, Apoiar as familias nos seus esforcos para uma
gestao da dieta e do comportamento, Estar familiarizado com a literatura atual sobre

o tratamento indicado.

4. RESULTADOS E DISCUSSAO

No presente estudo abordamos sobre a Sindrome de Noonan (SN), buscamos
através da literatura mostrar a importancia de uma boa alimentag&o nos primeiros
anos de vida dos portadores da doenca.

A nutricdo é a base para o desenvolvimento humano e, de acordo com Valente, por
ser fundamental, merece atencdo desde os primeiros estagios da vida intrauterina,
prolongando- se por toda a infancia e pelas diferentes fases do ciclo da vida. Dentro

dessa afirmativa e baseadas em todo conhecimento adquirido durante a graduagéo
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reafirmamos que a alimentac&o, bem como os nutrientes por ela adquiridos é de suma
importancia para o desenvolvimento humano e caréncias nutricionais, visto que uma
ingestéo inadequada pode gerar deficiéncia de macro e micronutrientes.

Sharland descreve que a grande parte dos pacientes afetados pela sindrome de
Noonan, nasce com peso e comprimento normais, porém cerca da metade apresenta
comprometimento, essa constatacdo nos leva a entender que a necessidade de
obtencdo de um diagndstico precoce e correto, visando a melhoria da qualidade de
vida dos portadores da sindrome. E imprescindivel o tratamento adequado dos
distarbios identificados, bem como um acompanhamento multidisciplinar, para que, a
maioria das criangas possam ter uma vida sem grandes limitagdes.

Sharland et al. (1992) e Shah et al. (1999) descrevem em seus estudos que pacientes
com SN tem dificuldades na suc¢éo, demorando muito tempo para se alimentar e
com vomitos recorrentes, em virtude de refluxo gastroesofagico como resultado da
dismotilidade intestinal, portanto concordamos que falha no reconhecimento de
problemas com a alimentacdo e com refluxo gastroesofagico nos pacientes com SN
leva a um crescimento inadequado e a uma alimentacdo deficiente, assim como
também os pacientes devem ser investigados para que o tratamento seja instituido
precocemente e entdo, se minimize os danos causados por esses problemas (SHAH
et al., 1999).

Em contrapartida um estudo em 2007, pela The US Food and Drug Administration
(FDA) aprovou o tratamento da baixa estatura por SN com hormonio do crescimento,
no entanto, seu uso ainda é controverso (NOORDAM et al., 2008). Um estudo com
370 criancas com SN mostrou uma média de ganho de 10,9 cm em homens e 9,2 cm
em mulheres com o uso de GH (ROMANO et al., 2009). Portanto, acreditamos que €
relevante esse estudo para os carregadores da sindrome de Noonan, no entanto se
faz necessario mais pesquisas sobre a relacdo do horménio do crescimento com a
SN, para que assim qualquer tipo de controvérsia seja esclarecida.

E pouco usual a relagéo entre doenca celiaca e sindrome de Noonan, portanto pouco
temos para opinar, Amoroso e colaboradores (2003) foram os primeiros a documentar
essa associacdo ao descrever uma paciente de 26 anos com ldpus eritematoso
sistémico e tireoidite de Hashimoto, além da sindrome de Noonan. No mesmo ano,
Tagarro (2003) relatou o caso de uma crianga diagnosticada com doenca celiaca aos

20 meses e sindrome de Noonan aos quatro anos. Observando esses dados podemos
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relatar que ndo existe uma associacdo concreta e comprovada entre as duas
patologias, pois sdo raros 0s casos, contudo em pacientes cuja associacao é

comprovada, a restricdo ao gluten é recomendada.

Diversos tipos de cancer hematolégico, como leucemia e linfoma, tém sido descritos
em pacientes com SN, principalmente durante a infancia e podem ser associados as
mutacOes em genes que causam SN (TARTAGLIA & GELB, 2005). Essa afirmativa
se torna bastante logica,pois a sindrome de Noonan é uma doenca que apresenta
heterogeneidade genética. Em 2001, Tartaglia e colaboradores perceberam o gene
PTPN11 como precursor pela SN. Nos pacientes analisados, cerca de 50%

manifestaram alteracdes neste gene.

Na sindrome de Noonan achados clinicos dificultam a alimentacdo desses pacientes
como os problemas odontolégicos, como palato elevado, ma oclusdo dentaria,
dificuldades nas articulacdes da boca e micrognatia (GRIPP & LIN, 2006; ROMANO
et al., 2010). Uma das formas para minimizar essas dificuldades que afetam os
pacientes de SN desde o nascimento € a inclusdo do método BLW para portadores
da SN, porém ainda é desafiador os avancos a serem conquistados. O método
consiste em dar autonomia para a crianca, propondo iniciar a alimentacao
complementar durante as refeic6es familiares, dispondo as op¢des de alimentos ja
manipulados nas propor¢cdes adequadas para que possa escolher qual comida e o
momento em que ird ingeri-la. Dessa forma, a crianca controlard suas praticas
alimentares de acordo com sua saciedade e preferéncia (RAPLEY & MURKETT,
2008). Desde forma o método BLW, seria interessante para os portadores da SN, para
seu desenvolvimento motor além da autonomia que sera adquirida por esses

pacientes, tornados mais independentes.

5. CONSIDERACOES FINAIS

O desenvolvimento do estudo possibilitou uma anélise de como a sindrome de noonan
€ caracterizada, causando uma infinidade de sintomas que podem comprometer a
gualidade de vida dos portadores. Além disso, também abordamos a importancia da
necessidade de um diagndstico precoce para que os portadores da sindrome venham
receber o tratamento adequado e tendo um acompanhamento multidisciplinar com o

objetivo de levar a essas criangas uma melhoria na qualidade de vida sem muitas
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limitagbes. Portadores da sindrome de Noonan apresentam grandes
comprometimentos das funcdes fisiolégicas como a dificuldade na succéao,
dismotilidade intestinal, e demorando muito tempo para se alimentarem. O refluxo
gastroesofagico € umas das grandes causas do crescimento inadequado dessas
criangas.

A pesquisa conseguiu mostrar uma revisdo da literatura das quais foram apontadas
as principais dificuldades dos portadores da sindrome de Noonan e seu estado
nutricional na primeira infancia. Um achado importante foram os problemas
odontolégicos que dificultam a mastigagdo desses pacientes e acarreta no
crescimento inadequado devido a uma alimentacdo deficiente. Dada a importancia do
assunto, torna-se necessario desenvolver um plano dietético adequado com base no
crescimento, nas necessidades nutricionais, e diagndstico nutricional para que as
consequéncias dos problemas alimentares evitam o ganho de massa corporal
inadequado, baixo ganho de estatura, imunodepressao, e deficiéncia de vitaminas e
minerais.

Nesse sentido, o trabalho revela que o profissional nutricionista utiliza seus
conhecimentos como um membro da equipe interdisciplinar a fim de promover

melhorias na qualidade de vida dessas criangas.
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