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SINDROME DE NOONAN I

PRESENTACION

Una guia practica, y explicativa, cuya funcion es el apoyo a las fami-
lias que conviven con el Sindrome de Noonan. Un material orientativo
creado para ayudar a padres, madres y familias, en el inicio de terapias
de apoyo como la Logopedia, comunicacién, didlogo con sus hijos/as,
sobre la enfermedad que padecen, mejorando su calidad de vida como
pacientes y por tanto, las relaciones familiares y sociales. Sin perder la
perspectiva de los mas pequenos/as, que implica a todos/as los miem-
bros que componen cada familia en particular.

“Una guia que nos ayude a orientarnos sobre terapias que necesitamos
para nuestros/as hijos/as.”

Gracias a tod(@s los que han hecho posible esta guia, los que han dado
forma a este trabajo, y los que han enriquecido nuestra labor apor-
tando sus experiencias, testimonios, circunstancias, dudas y estados
emocionales.
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MARIA LUISA REAL GONZALEZ
Consejera de Sanidad. Gobierno de Cantabria. ﬁ

GOBIERNO
de
CANTABRIA

CONSEJERIA DE SANIDAD

Las enfermedades raras o poco frecuentes, ademas de compartir una serie de
problemas ampliamente conocidos, como la dificultad de su diagndstico, el retraso en el mismo o
las limitaciones terapéuticas, se caracterizan por presentar un extenso abanico de manifestaciones y
problemas clinicos asociados. Un conjunto tan amplio de manifestaciones clinicas y repercusiones en
salud puede implicar que una gran parte de la atencion y de los recursos se dediquen solo a algunos
de los problemas, los mas importantes o visibles, prestando menos atencion a otros.

Es el caso de las personas con sindrome de Noonan, que puede manifestarse con afectacion cardiaca,
vascular, esquelética, facial etc., algunas con importante repercusion en la salud. Ademas, casi tres
cuartas partes de las personas con este sindrome pueden presentar problemas en la articulacion del
lenguaje, con un origen multifactorial, y problemas en el uso del lenguaje. Todo ello puede repercutir
en la capacidad de comunicacidn, asi como en su integracién y sociabilidad.

Reconocer los problemas de lenguaje y de comunicacion presentes en el sindrome de Noonan es un
paso previo para abordar su adecuada prevencidn, evaluacion y para la recuperacién de los mismos.
De ahi el valor y la utilidad de esta guia, dirigida a padres y pacientes, pero igualmente 0til para los
profesionales implicados en el cuidado de estas personas. Una breve guia en la que se revisan las
relaciones entre logopedia y sindrome de Noonan mediante el repaso de las alteraciones sindré-
micas que afectan al campo de actuacion de la logopedia y de las intervenciones realizadas mediante
el trabajo logopédico.

Estoy convencida que estd guia tendrd el mismo éxito que los que la han precedido, abordando el
sindrome de Noonan desde diferentes dngulos. Nuestro agradecimiento a todos los que han partici-
pado en la elaboracion de esta Guia de logopedia y sindrome de Noonan, en especial a su autora, por
el esfuerzo y trabajo realizados. Su dedicacidn y entrega servirdn para mejorar la calidad de vida de
las personas afectas del sindrome de Noonan, asi como de sus familias.

Maria Luisa Real Gonzélez
Consejera de Sanidad, Gobierno de Cantabria



SINDROME DE NOONAN

INMACULADA GONZALEZ GARCIA

Presidenta FEDERAS
(Federacidn Espafiola Sindrome de Noonan Fedoeb
y otras RASopatias) N

La Asociacion Sindrome de Noonan de Cantabria, federada en FEDERAS, (Fede-
racién Espafiola Sindrome de Noonan y otras RASopatias), nos presenta una gufa orientada a la
Logopedia, como terapia en el Sindrome de Noonan, y, cémo apoyo para las familias.

La llegada de un nuevo miembro a la familia supone un cambio en la vida de todos los que la
forman, y, alin més cuando la experiencia viene acompafiada de una enfermedad poco frecuente,
como el Sindrome de Noonan, con las dificultades que conlleva, especialmente en su alimentacidn,
crecimiento, y, patologias asociadas que necesitan de un seguimiento médico continuo en diversas
especialidades, suméndose el tiempo que la familia tarda en tener un diagnéstico, ya sea clinico, y/o
genético.

Esta guia, peticién de las familias afectadas por el Sindrome de Noonan, quienes se plantean las
posibles terapias de apoyo para sus hijos/as, nace como continuacion al trabajo realizado en los
Encuentros Estatales de Familias afectadas por el Sindrome de Noonan, organizados por la Asociacién
Sindrome de Noonan de Cantabria, en los que han participado numerosas familias que han aportado
sus experiencias, testimonios, circunstancias, dudas y estados emocionales.

Nos encontramos con una guia practica, y explicativa, cuya funcion es el apoyo a las familias que
conviven con el Sindrome de Noonan. Un material orientativo creado para ayudar a padres, madres y
familias, en el inicio de la Logopedia, como una de las terapias para sus hijos/as, sobre la enfermedad
que padecen, mejorando su calidad de vida como pacientes y por tanto, las relaciones familiares. Sin
perder la perspectiva de los mds pequefios/as, que implica a todos/as los miembros que componen
cada familia en particular.

"Una gufa que nos ayuda a orientarnos sobre la Logopedia cdmo terapia para nuestros/as hijos/as."

Gracias a tod@s los que han hecho posible esta guia, los que han dado forma a este trabajo, y los
que han enriquecido nuestra labor aportando sus experiencias, testimonios, circunstancias, dudas y
estados emocionales.

Inmaculada Gonzélez Garcia
Presidenta Federacion Espafiola Sindrome de Noonan y otras RASopatias, FEDERAS
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MAR ARRUTI BUSTILLO

Presidenta COCEMFE-CANTABRIA, & ﬁ\
(Federacion Cantabra de Personas con
Discapacidad Fisica y Orgdnica) COCEMFE

CANTABRIA

Esta guia es un recurso mas de los que la Asociacién Sindrome de Noonan de
Cantabria nos viene presentando en los Gltimos afios. Es una herramienta orientada en esta ocasién
al trabajo que los profesionales de logopedia pueden desarrollar en una patologia como esta.

La gufa desarrolla aspectos para mejorar la calidad de vida de la persona afectada por el sindrome
como son la mejora de la articulacion, del lenguaje, la mejora de la atencién y la memoria, ambos
aspectos claves para el desarrollo personal.

Desde COCEMFE Cantabria, federacion cantabra de personas con discapacidad fisica y orgénica, de
la que forma parte esta asociacién, entendemos que la logopedia es esencial en el tratamiento de la
enfermedad ya que los beneficios de esta terapia son multiples, tanto desde el punto de vista de la
comunicacion, el lenguaje, el habla, la voz y la deglucién, mejorando aspectos como la respiracion,
articulacion... por ello confiamos que esta guia sea un buen recurso para las personas afectadas por
el sindrome, asi como una publicacion més que sirva para dar a conocer el sindrome de noonan y las
enfermedades de baja prevalencia.

Nuestro agradecimiento a todas las personas que han trabajado en esta publicacion.

Mar Arruti Bustillo
Presidenta COCEMFE-CANTABRIA
Federacién Cantabra de personas con Discapacidad Fisica y Organica)
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SINDROME DE NOONAN

JUAN CARRION TUDELA
Presidente FEDER

(Federacidn Espafiola de Enfermedades Raras) fe d r .

]
b _‘ Estimados amigos y amigas:

Desde aqui quiero saludar a todas las personas que conviven con Sindrome de
Noonany que forman parte de nuestra familia, la de FEDER, la Federacién Espaiiola de Enfermedades
Raras. Me gustaria comenzar destacando tres aspectos basicos, pero tremendamente significativos,
del campo de actuacién de esta disciplina.

El primero de ellos es laimportancia del diagndstico precoz. Actualmente, cualquier familia espafiola
se enfrenta a una media de 5 afios desde que aparecen los primeros sintomas hasta que se identifica
la enfermedad; un tiempo que condiciona el punto de partida en la intervencion temprana de la
logopedia ante las necesidades del paciente.

Una atencidn que, como segundo pilar fundamental en esta disciplina, ha de ser individualizada y
multidisciplinar. Y es que existen més de 7.000 enfermedades poco frecuentes identificadas en todo
el mundo, pero cada una de ellas tiene unas implicaciones y sintomatologfa diferentes. De hecho,
y cdmo sabéis las familias con Noonan, una misma condicién puede tener manifestaciones clinicas
que varian de una persona a otra; precisamente por eso es tan importante trabajar la logopedia
desde una perspectiva personalizada al paciente.

Por Gltimo, la continuidad en la atencién es fundamental en la logopedia, cuyo campo de actuacion
no estd limitado a una etapa vital concreta del paciente. Su papel se extiende desde la infancia hasta
la edad adulta y ha de acompafiar a los pacientes a lo largo de su vida siempre que lo necesiten.

Ademds del necesario papel que juega la logopedia, familias como la vuestra y un movimiento
asociativo como el que os representa continGian trabajando por garantizar un abordaje integral de
estas patologias. Y junto a nosotros, el colectivo profesional de logopedas que, a través de los Cole-
gios Profesionales, no sélo sirven como agente de apoyo al gremio, sino también a todas las familias
que los necesitan.

Porque sélo el trabajo en red entre pacientes, asociaciones y profesionales puede dar respuesta a la
lucha que defendemos. Una lucha que representa a mas de 3 millones de personas con enferme-
dades raras en Espafia.

Un abrazo a todas las familias.

Juan Carrion Tudela
Presidente de la Federacidn Espafiola de Enfermedades Raras (FEDER)
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SINDROME DE NOONAN

1.-¢EN QUE CONSISTE EL SINDROME DE NOONAN?

“Sindrome” es la palabra que se emplea para referirse a un patrén o un
conjunto de manifestaciones clinicas o de anomalias congénitas origi-
nadas por una misma causa. Este sindrome debe su nombre a la doctora
Jacqueline Noonan, cardidloga pediatra. La primera descripcion de la
enfermedad fue realizada en el ano 1963 y desde entonces el sindrome
ha sido reconocido y ampliado con otras caracteristicas clinicas.

El sindrome de Noonan es una enfermedad autosdmica dominante,
multisistémica y con variabilidad en su expresion. Aunque existe una
alta proporcion de casos esporadicos debidos a mutaciones de novo, se
han descrito casos familiares en un 30%-75% de los casos. Tiene una
frecuencia estimada de 1 entre cada 1000-2500 recién nacidos vivos y
forma parte de las que se conocen como “enfermedades raras o de baja
frecuencia”, teniendo una prevalencia muy similar tanto en hombres
Como en mujeres.

Es el mas frecuente de los sindromes malformativos congénitos origi-
nados por mutaciones germinales en genes de la via RAS/MAPK,
denominados genéricamente RAS-opatias, uno de los grupos mas
comunes de alteraciones genéticas congénitas en la practica clinica.

En cuanto a los aspectos genéticos, el sindrome de Noonan es genética-
mente heterogéneo, ya que las mutaciones se localizan principalmente
en el gen PTPN11, localizado en el cromosoma 12922, aunque también
se han identificado mutaciones en otros genes con las mismas caracte-
risticas clinicas que los vinculan a esta enfermedad (S0S1, RAF1, KRAS,
BRAF, SHOC2, NRAS, entre otros). Estos genes tienen una importante
funcién en la formacion de proteinas fundamentales en el crecimiento y
desarrollo de las células corporales.
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2. ;COMO SE DIAGNOSTICA EL SINDROME DE NOONAN?

Existen dos formas, por un lado, el

diagnostico genético que ayuda a

confirmar la presencia de la enfermedad, y por otro, el diagndstico basado

en los aspectos clinicos (Van der Burgt, 1

CRITERIOS MAYORES

a.Facies caracteristica.
b.Estenosis pulmonar.

c.Talla por debajo del percentil 3.
d.Pectus carinatum/excavatum.

e.Familiar de primer grado afec-
tado.

f.Presencia de las siguientes
caracteristicas: discapacidad
intelectual, criptorquidia y
displasia linfatica.

Eldiagndstico es definitivo sise cumplen

CRITERIOS MAYORES

Cara tipica

Estenosis pulmonar

Talla <P3

Pectum carinatum/excavatum
Pariente de 1er grado afectad(@
Tener todos los siguientes:
Retraso mental

Criptorquidia

Displasia linfatica

994]) que se detallan a continuacion:

CRITERIOS MENORES

a.Facies sugestiva.

b.Otros defectos cardiacos.

c.Talla por debajo del percentil 10.
d.Térax ancho.

e.Pariente de primer grado suges-
tivo.

f.Presencia de alguna de las
siguientes caracteristicas: disca-
pacidad intelectual, criptorquidia
o displasia linfatica.

algunode los siguientes supuestos:

CRITERIOS MENORES

Cara sugestiva

Otros defectos cardiacos
<P10

Toérax ancho

Pariente 1err grado sugestivo
Tener todos los siguientes:

Uno de ellos

DIAGNOSTICO DEFINITIVO. S| CUMPLE:

- 2 criterios mayores
- 1 criterio mayor + 2 criterios menores
- 3 criterios menores
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3. z,CU,ALES SON LAS MANIFESTACIONES CLINICAS
DEL SINDROME DE NOONAN?

Las personas con sindrome de Noonan muestran una amplia serie
de manifestaciones clinicas caracteristicas que se presentan con
una frecuencia y un grado de severidad variable, es decir, no todas
las personas presentan necesariamente todas ellas, ni con la misma
gravedad.

Existen varias caracteristicas médicas y del desarrollo que se pueden
detectar precozmente de manera prenatal y postnatal. Normalmente,
estas caracteristicas prenatales pueden ser identificadas durante el
primer o segundo trimestre de embarazo.

Podemos decir que los rasgos cardinales del sindrome de Noonan son:

a) Baja estatura.

b) Defectos cardiacos congénitos, presentes entre el 80%-90% de los
casos, en especial la estenosis de la valvula pulmonar.

c) Cuello ancho y deformidad en el pecho con pectus carinatum superior
y pectus excavatum inferior.

d) Facies caracteristica, que cambia ligeramente a medida que la
persona va cumpliendo anos.

e) Generalmente, los/as niflos/as presentan un retraso motor moderado,
que puede ser atribuido en parte a la hipotonia muscular habitual-
mente presente en la infancia.

A continuacion, describiremos de forma general algunas de las mani-
festaciones clinicas mas relevantes del Sindrome de Noonan.

Caracteristicas faciales:

Al igual que otros sindromes, el sindrome de Noonan presenta un
aspecto facial reconocible, que serd variable segun la persona afectada,
ya que solo algunas personas presentaran todas las caracteristicas
faciales que definen el sindrome.

11



SINDROME DE NOONAN I

Las principales presentaciones faciales son: frente alta, hipertelorismo,
fisuras palpebrales inclinadas hacia abajo, pliegues epicanticos, nariz
corta y ancha con raiz deprimida, filtrum muy ranurado, picos anchos
del borde del labio superior, mandibula pequena, cuello corto y orejas
con rotacidn posterior y hélices ovaladas y gruesas.

En una descripcién mas detallada segun el area de la cara encontramos:

a) Parpados caidos, que pueden perjudicar la vision y requerir de inter-
vencion quirudrgica.

b) Ojos grandes y prominentes, con espacio interocular aumentado
(hipertelorismo).

c) Cuello corto y ancho en su parte posterior, con pliegues laterales.

d) Cabello rizado y aspero, con la linea de implantacién nucal baja.

e) Orejas rotadas y de implantacién baja.

f) Puente nasal aplanado que da aspecto de frente prominente.

Aunque estas caracteristicas faciales ayudan a su diagnéstico, la mayoria
de las personas afectadas no tienen un aspecto que les distingan de
la poblacidn general y estas caracteristicas faciales se vuelven menos
evidentes con la edad.

12
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En la siguiente tabla se detallan las caracteristicas faciales que presenta
el sindrome de Noonan en funcién de la edad de cada persona:

FRENTE
CARAY 0J0S OREJAS NARIZ BOCA CUELLO
PELO
LACTANTE Hiperte-
2-12MESES  Cabeza lorismo, Cortay
grande, ptosis, ancha,
frente parpados raiz nasal
prominente gruesos deprimida
ADOLES- Puente alto Bandas
CENTE Apariencia del cuello
y delgado

12-18 ANOS  miopética anchas

TODAS LAS Iris Implanta-
EDADES cion baja,
azul-ver-
. rotadas
doso, cejas X
posterio-
arqueadas
mente,
con forma hélices
de diamante
gruesas

13




SINDROME DE NOONAN I

En las siguientes imagenes se pueden observar algunas de las diversas
caracteristicas faciales presentes en dos personas diferentes con
sindrome de Noonan y como estas van evolucionando a medida que la
persona crece.

En la figura A podemos ver a una nina con sindrome de Noonan en tres
etapas de su vida, a los 10 dias de nacer, a los 6 mesesy a los 2 anos.

En la figura B se recogen fotografias de la persona a los 4 meses, 1, 2,
5,9y 21 anos. FOTO 5

B

Crecimiento y problemas estructurales:
En la mayoria de los casos, el peso y la altura son normales en el
momento del nacimiento, aunque un 40% de los/as ninos/as con
sindrome de Noonan gana peso con dificultad y tiene problemas de
crecimiento durante los primeros anos de vida.
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Puede existir un retraso psicomotor secundario a la hipotonia e hiperex-
tensibilidad articular. Un 30% de los/as nifos/as con la patologia tienen
deformidad de la columna vertebral, o deformaciones toracicas (pectus
excavatum, pectus carinatum, etc.)

Un 80% de los/as nifos/as de 2 a 4 ahos tienen una altura media que
estd por debajo del tercer percentil, aunque el crecimiento se puede
prolongar hasta la segunda década de vida, pudiendo lograr de adultos
estar dentro de los percentiles normales. La altura media de los adultos
con SN es de 162,5 cm en hombresy 152,7 cm en mujeres.

Elinicio de la pubertad se retrasa unos dos anos respecto a la media.

Denticion y zona oral:

Las manifestaciones orales mas comunes en sindrome de Noonan
incluyen micrognatia, paladar alto u ojival, maloclusion, dientes impac-
tados, incisivos mandibulares retroclinados y lesiones de células
gigantes mandibulares.

Estas caracteristicas orales pueden derivar en dificultades de alimenta-
cion, lenguaje y problemas de crecimiento facial, lo que puede requerir
un tratamiento multidisciplinar.

Alteraciones de la alimentacion:
Se trata de problemas muy comunes en los/as nifios/as con sindrome de
Noonan, ya que se dan en un 75% de los casos.

Algunos de los problemas que se han observado son: vomitos, dificultad
de succion asociada a hipotonia, dificultad con alimentos sélidos, lentitud
para comer, reflujo gastroesofagico, alta sensibilidad a diferentes
texturas e utensilios, gran aversion a algunos sabores, etc. Algunos/as
nifos/as requieren alimentacién por sonda que garantice una nutricion
que permita su crecimiento.

Lenguaje y comunicacion:

La poblacién con sindrome de Noonan presenta mayor frecuencia de
alteraciones en el lenguaje y la comunicacion respecto a la poblacidén
general. Dado que los/as nifos/as con este sindrome no forman un

15



SINDROME DE NOONAN

grupo homogéneo, el perfil lingtistico de cada uno es individual, con sus
propias caracteristicas.

El lenguaje esta estrechamente relacionado con la cognicién no verbal,
la capacidad auditiva, la articulacion, la destreza motora y la memoria
fonoldgica. En algunos/as ninos/as la gravedad de las dificultades del
lenguaje no puede explicarse completamente por déficits generales
en el funcionamiento cognitivo o por otras deficiencias neuroldgicas
o ambientales, aunque en la mayoria de los casos, las dificultades se
asocian en gran medida a factores cognitivos, perceptivos y motores.

Presentan mayor dificultad en el ambito verbal o expresivo, viéndose
afectada especialmente la articulacion del lenguaje, en un 72% de los
casos. También se ve afectada la pragmatica o el uso del lenguaje,
teniendo una mayor prevalencia en ninos que en ninas.

Las dificultades que mas se describen son: problemas en la lectura,
ortografia y procesamiento de la informacién, y también presentan
ecolalias.

Las capacidades verbales y no verbales de los/as nifios/as con sindrome
de Noonan estan en parte predichas por el estatus socioecondmico y las
capacidades motoras finas. No juegan Unicamente un papel significativo
en el desarrollo cognoscitivo los factores genéticos, también son deter-
minantes factores de desarrollo y sociales.

Vision y audicion:

Hasta un 95% de los/as pacientes con sindrome de Noonan presenta
algun tipo de alteracidn ocular. Estrabismo, alteraciones de refracciony
ambliopia son los mas frecuentes. En un 10% de los casos se ha asociado
nistagmus. La pérdida de audicién por otitis media es una complicacion
frecuente en pacientes con esta enfermedad.

El fracaso en un screening auditivo estd estrechamente asociado con
un funcionamiento inferior en las pruebas verbales. Una buena evalua-
cion e identificacion de posibles alteraciones auditivas y una correcta
intervencion es de gran importancia para poder realzar el desarrollo de
habilidades verbales en estos/as nifos/as.

16
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Cognicion y conducta:

La discapacidad intelectual estd presente en un 15%-35% de los/as
ninos/as con sindrome de Noonan, en la mayoria de los casos se trata de
una discapacidad leve-moderada, con un cociente intelectual medio de
85, aunque siguiendo la heterogeneidad del sindrome, existe un rango
muy amplio.

En cuanto a la cognicidon, multiples estudios han establecido que los
danos cognitivos son mas comunes en la poblacion con sindrome de
Noonan que en la poblacidn general. Los handicaps cognitivos estan
presentes con mayor frecuencia, sobre todo en la poblacion infantil,
sin embargo, existe una proporcién alta de personas con sindrome de
Noonan que presentan habilidades intelectuales dentro de la media, e
incluso por encima de ella.

Algunas de las personas con sindrome de Noonan presentan altera-
ciones humor vy dificultades en la comunicacién e interaccidn social,
especialmente en la percepcién emocional de ellos mismos y de los
demas. Tan pronto como las habilidades lingiisticas de los/as nifios/as
con esta enfermedad mejoran satisfactoriamente, la atencion educativa
debe seguir estando dirigida a las habilidades de razonamiento verbal,
porque un déficit en este dominio puede persistir y repercutir en la edad
adulta, obstaculizando la verbalizaciéon de las emociones.

Algunos de los problemas de conducta que se pueden destacar son la
torpeza, irritabilidad, problemas sociales y déficit de atencion notable.
Aunque no existe una descripcion clara de alteraciones conductuales
especificas en estos/as ninos/as, si se ha comprobado una mayor
frecuencia de baja autoestima y/o depresion en un 23% de los casos.

4. LOGOPEDIA Y SINDROME DE NOONAN

¢Qué es la logopedia?

Segun la Ley de Ordenacién de las Profesiones Sanitarias L.O.P.S. (Ley
44/2003 de 21 de noviembre, de Ordenacién de Profesiones Sanitarias):
“Los diplomados universitarios en Logopedia desarrollan las actividades
de prevencion, evaluacion y recuperacion de los trastornos de la audi-
cion, deglucidn, fonacion y del lenguaje, mediante técnicas terapéuticas
propias de su disciplina”.
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Las alteraciones que tratan los logopedas se pueden ver en las siguientes
areas de la comunicacion:

aJHabla: discurso de la produccién del sonido, apraxia del habla, disar-
tria, comunicacion prelingiistica (atencidon conjunta, senalizacion de
la comunicacidn, intencionalidad, etc.), resonancia, trastornos de la
fluidez del habla (tartamudeo, taquilalia, etc.)

b)Voz: fonacidn, volumen, respiracion, trastornos de la resonancia,
disfonias, afonias, etc.

cJLenguaje (comprension y expresion): fonética, fonologia, morfosin-
taxis, semantica, pragmatica (uso del lenguaje, aspectos sociales de la
comunicacion), retraso del lenguaje, trastorno especifico del lenguaje
(TEL), discapacidad intelectual, trastorno del espectro autista (TEA),
trastornos en los que se ve alterado o retrasado el aprendizaje de la
lectura y la escritura (dislexia, disgrafia, discalculia, disortografia,
trastornos de lenguaje secundarios a lesiones cerebrales (afasias,
etc.)

d)Cognicién: atencién, memoria, concentracion, secuenciacion, reso-
lucién de problemas, capacidades ejecutivas, trastornos asociados a
procesos degenerativos (demencia, etc.)

e)Alimentacidn: masticacion, deglucidn, succion, etc.

f)JAudicion: dificultades de lenguaje, habla y voz debidas a pérdidas
auditivas de transmision, neurosensoriales y mixtas, hipoacusias,
presbiacusia, etc.

El/la logopeda estd capacitado/a para trabajar en equipos con otros
profesionales sanitarios, tales como médicos/as, odontélogos/as, fisio-
terapeutas, psicdlogos/as, nutricionistas, etc. El campo de actuacion de
la logopedia es muy amplio, ya que abarca desde la atencidn temprana
en la poblacién infantil hasta la intervencidon en la edad adolescente,
adultay en la tercera edad.

La logopedia no entiende de edad ni de patologias, investigaciones
realizadas han puesto de manifiesto que la cifra global de la poblacion
espafnola que necesita o necesitarad en algun momento tratamiento logo-
pédico a lo largo de su vida es aproximadamente del 15,2%.
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Actualmente no existe un tratamiento especifico para el Sindrome de
Noonan, por lo tanto, se debe llevar a cabo una intervencion individua-
lizada en funcidn de las necesidades que presente la persona afectada
en cada momento.

Al tratarse de una enfermedad rara, resulta importante poder establecer
un diagndstico precoz de la enfermedad para poder llevar a cabo un
programa de intervencion logopédica Util y abordar de forma temprana
todas aquellas necesidades que presenten tanto el paciente como su
familia.

Aungue de forma variable y dependiendo de cada persona, las princi-
pales areas que se encuentran afectadas en el sindrome de Noonan son
la articulacion y la pragmatica o uso del lenguaje. Los/as nifios/as afec-
tados/as con este sindrome suelen tener mayor dificultad en el ambito
verbal, presentando hasta un 72% de ellos problemas en la articula-
cidn del lenguaje. Por lo tanto, nuestro trabajo como logopedas se debe
centrar en estos dos ambitos.

Las anomalias mas caracteristicas del Sindrome de Noonan que afectan
al lenguaje oral son las siguientes:

- Paladar ojival o en forma de boveda.
- Micrognatia (mandibula anormalmente pequena).

- Déficit auditivo variable en funcidn de cada persona, ademas de una
tendencia a una baja inmunidad con mayor prevalencia de procesos
catarrales repetitivos y otitis recurrentes.

- Discapacidad intelectual variable dependiendo de cada persona.

El tratamiento logopédico se debe establecer de forma individualizada,
segun el grado de afectacion, pudiendo ir desde la correccion de dislalias
(dificultad para articular las palabras debido a malformacion o defecto
de los drganos que intervienen en el habla) a la rehabilitacion de altera-
ciones en la pragmatica o uso del lenguaje.

Por otro lado, debemos tener en cuenta que cualquier alteracién en el
area de la audicion es susceptible de repercutir negativamente en el
desarrollo del lenguaje, con lo que debemos prestar especial atencion
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ante cualquier trastorno auditivo, colaborando estrechamente con el
otorrino.

Ademas, podemos relacionar estas alteraciones o trastornos en el
lenguaje, al igual que las dificultades en la alimentacidn, con la debi-
lidad que presentan las personas afectadas con sindrome de Noonan en
la zona de la musculatura orofacial, por lo tanto, es importante trabajar
la musculatura orofacial con el fin de fortalecerla.

La intervencion especifica del lenguaje deberd fundamentarse en las
necesidades detectadas en cada caso concreto, ademas de contar con
los objetivos que tengan tanto el paciente como la familia. Es necesario
tener en cuenta que cuando trabajamos con personas que padecen
sindrome de Noonan podemos encontrarnos con una amplia variedad en
cuanto a adquisicion linglistica y prondstico de evolucion de su lenguaje.

En conclusion, actualmente existe muy poca informacién acerca de la
relacion entre la logopedia y el Sindrome de Noonan. Aunque la mayoria
de las necesidades se centran en el area del lenguaje, existen multitud
de areas que pueden verse afectadas y demanden nuestra intervencion,
ya que estamos ante un sindrome con una alta variabilidad individual y
que hoy en dia sigue siendo desconocido para gran parte de la poblacidn.

5. ;COMO EL/LA LOGOPEDA PUEDE TRABAJAR CON LAS
PERSONAS AFECTADAS CON SINDROME DE NOONAN?

Ante cualquier caso, lo que primero realiza el/la logopeda es una
pequefa anamnesis o entrevista con el/la paciente y/o con su familia, en
funcion de la edad y las caracteristicas de cada persona. Esta entrevista
sirve para conocerle un poco mas tanto a él/ella como a su entorno, ser
conscientes de sus necesidades y de lo que esperan de nuestro trabajo
como logopedas, conocer antecedentes familiares, datos médicos, y
cualquier otra informacidn que sea relevante a la hora de llevar a cabo
nuestra intervencion logopédica.

Las preguntas que se realizan en esta primera entrevista varian en
funcion de la edad y la capacidad intelectual de cada persona, ya que
no es lo mismo tratar con un/a nino/a pequefio/a que con un/a adulto/a
o que con un/a adolescente con discapacidad intelectual, por lo tanto
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debemos ser los profesionales los que nos ajustemos a las caracteris-
ticas del/la paciente. Por ejemplo, si estamos tratando a un/a nifo/a
con sindrome de Noonan deberemos realizar preguntas a la familia
referentes al embarazo y el parto, desarrollo motor (control cefalico,
gateo, primeros pasos, etc.) desarrollo del lenguaje (balbuceo, primeras
palabras, etc.) desarrollo de las funciones orales no verbales (succién,
deglucidn, masticacion, respiracion), datos médicos importantes(enfer-
medades, hospitalizaciones, tratamientos en curso, etc.] antecedentes
familiares de problemas de lenguaje, habla o audicion, historia acadé-
mica (centro escolar, atencion especializada dentro o fuera del centro,
etc.) habitos de autonomia (alimentacidn, suefio, aseo personal, juego y
socializacién, etc.)

En caso de que se trate de una persona adolescente o adulta, se reali-
zaran las preguntas adecuadas a su correspondiente etapa evolutiva,
debiendo ajustarnos siempre a su desarrollo cognitivo. Un ejemplo de
una anamnesis para una persona adulta podria ser la siguiente:

Fecha de realizacion de la entrevista
DATOS PERSONALES

Nombre y apellidos

Edad y fecha de nacimiento

Domicilio y poblacién, ;con quién reside?
Teléfonos de contacto
Estudios/profesion/nivel de escolarizacion

MOTIVO DE LA CONSULTA

¢ Qué es lo que espera de la intervencion logopédica?
i Cuales son los aspectos que mas le preocupan o que quiere mejorar?

OTROS ESPECIALISTAS

iAcude actualmente?
Experiencias previas con otros/as profesionales

ANTECEDENTES FAMILIARES
Patologias en la familia relacionadas con el lenguaje.
HISTORIA MEDICA (medicacidn, tratamientos quirtrgicos, etc.)

AUTONOMIA (; cdmo es un dia habitual de su vida diaria?)
OBSERVACIONES:
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Tras esta entrevista inicial, que normalmente se realiza durante la
primera sesion, se comienzan a establecer los objetivos a cortoy a largo
plazo que se esperan conseguir con la persona, tratando siempre que
sean objetivos realistas y coherentes.

A continuacidn, se detalla lo que podria ser una sesion tipo de interven-
cion logopédica de un caso de un/a nino/a de 8 afios que esta afectado/a
con sindrome de Noonan y al cual ya se le ha realizado la anamnesis
correspondiente en la primera sesion.

Caso: paciente varon de 8 afios con sindrome de Noonan y discapacidad inte-
lectual ligera que acude a consulta logopédica con las siguientes necesidades:

a) Mejorar la articulacion del lenguaje: se realiza el Registro Fonolégico Indu-
cido (RFI) que sirve para valorar cuales son los fonemas o sinfones en lo que
tiene dificultad y se observa la sustitucion de /r/ por /d/ y dificultades con los
sinfones /gl/, /pl/y /bl/.

Por otro lado, se observa que la posicion de la lengua en reposo no es correcta,
ya que la posiciona en la parte baja de la boca.

b) Trabajar la atencién y memoria: dificultades para mantener la atencién en
las tareas cotidianas y problemas para recordar acontecimientos recientes.

a) Conseguir una adecuada pragmatica o uso del lenguaje.

Debemos tener en cuenta que cuando estamos trabajando con ninos/
as pequenos/as es importante hacerlo de forma dindmica y divertida,
intentando introducir siempre en la sesion, normalmente al final de la
misma, una parte de juego, donde sea el/la nifio/a el que escoja la acti-
vidad a realizar. También es interesante el poder comenzar las sesiones
de intervencion en logopedia con técnicas de relajacion mediante la
realizacion ejercicios de respiracion diafragmatica. Esto ayudara a que
el/la nifo/a se sienta relajado y cdmodo y nos de mayores oportunidades
para trabajar con él/ella.

Algunas de las actividades o ejercicios que se podrian llevar a cabo en

una sesion de intervencion con este/a nifo/a para intentar dar solucién
a sus necesidades serian las que se detallan a continuacion:
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Para mejorar la articulacion del lenguaje:

Lo primero que trabajaremos es la correcta posicion de la lengua en
reposo, ya que es un paso imprescindible para lograr una correcta arti-
culacion. Esto lo realizaremos mediante la realizacion de un sencillo
ejercicio en casa que consiste en mantener un botdn pequeno con la
punta de la lengua sobre el paladar duro. Con la realizacion de este
sencillo ejercicio durante varias veces al dia conseguiremos que interio-
rice la correcta posicion de la lengua.

Es importante la realizacion de algunos ejercicios en casa por parte del
nifo/a con la colaboracién de los/as padres/madres ya ningln trata-
miento es funcional a largo plazo si no se realizan las actividades de
forma constante.

Una vez conseguido lo anterior, podemos pasar a trabajar la articula-
cion de los fonemas. Para ello, debemos comenzar con la realizacidon
de algunos ejercicios preparatorios de soplo y respiracion: inspiracion
y espiracion a diferentes ritmos, apagar una vela a distintas distancias,
aspirar papeles con una pajita, inflar globos, etc.

Posteriormente realizaremos ejercicios de motricidad bucal o praxias
labiales y linguales, preferiblemente delante de un espejo. Algunas de
ellas son las siguientes:

- Morro-sonrisa.

- Inflar los carrillos.

- Morderse el labio superior y después el inferior.

- Soplar dejando los labios relajados para que vibren.

- Relamer el labio superior y después el inferior.

- Colocar la lengua detras de los dientes superiores, inspirar por la
nariz y echar el aire con fuerza produciendo el sonido /r/.

Debemos ensefar al/a la nifo/a cudl es la posicion correcta de los
érganos fonoarticulatorios para que pueda tener un adecuado modelo
de referencia a la hora de articular el sonido. Para lograr la produccion
del fonema /r/ las arcadas dentarias deben estar separadas, la punta
de la lengua se apoyara sobre los alveolos superiores y los laterales
estaran situados sobre los molares superiores.
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Algo que facilita mucho el trabajo a la hora de la articulacidn de ciertos
fonemas es la percepcién de la articulacidn, por tanto, es interesante
realizar ejercicios que permitan al/a la nifo/a ser consciente de los movi-
mientos y la posicion de los drganos bucofonatorios en cada fonema:

- Mientras el logopeda articula el fonema /r/ y el fonema /d/, decirle al
nifo/a que coloque su mano sobre nuestra mejilla para que perciba
que es lo que ocurre en cada caso. Durante la produccion del fonema
/d/ habra una ligera vibracion de la mejilla, mientras que cuando
producimos el fonema /r/ esta vibracion no existira.

- Le diremos que coloque su mano delante de nuestra boca para que
note la salida de aire que se produce cuando emitimos el fonema /r/.

- También puede colocar la mano sobre nuestro cuello para notar la
vibracion de las cuerdas vocales a la hora de producir la /r/.

- Todas las tareas anteriores las realizara también el/la nifo/a, siendo
nosotros/as los/as que debamos percibir los cambios.

Al tratarse de las primeras sesiones, los ejercicios anteriormente plan-
teados son ldgicos y funcionales, ya que si no se adquieren los pasos
previos y mas elementales no podremos llegar a conseguir los objetivos
marcados, en este caso una correcta articulacion del lenguaje.

Para mejorar la atencion y la memoria:

Por norma general, intentaremos siempre escoger actividades entre-
tenidas y del gusto del/de la nifio/a, para asi incrementar el nivel de
atencidon ante las actividades. Algunas de las actividades que nos pueden
ayudar a trabajar tanto la atencién como la memoria son las siguientes:
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Leer cada frase y hacer lo que dice:

/. Levanta lo mane derecha.
37&4@&0%%&%@&%&%
5. Ciema los oo

7. Dibugs un. cincuds em un. pael.

5. 7&0@%%(%7@

9 N hacia & techs.

/0. Cuenta hasta 5.

Colocar una cruz debajo de la bicicleta y un punto debajo de la moto.
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Unir con puntos siguiendo el orden de los nimeros del 1 al 10.
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Para mejorar la pragmatica o uso del lenguaje:

Para trabajar esta area del lenguaje podemos comenzar con actividades
sencillas de completar oraciones con palabras adecuadas, por ejemplo:
Que el/la nifio/a lea la respuesta que se da y tenga que escribir la
pregunta que corresponde.

A NG

|
<
:
3
igf
e

L - Tengo 1 anos. )

Completar las oraciones con la palabra adecuada.
Fora apagar @/W los bomberss necesstan una

Q@W&WW
pm%cow/mmm@fmnm&m
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Rodear con un circulo los objetos que debemos meter dentro de una
maleta.
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6.- ANEXOS
6.1: FOLLETO SINDROME NOONAN
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6.2. CUENTO. HERRAMIENTA DE APOYO:

La importancia de contar con herramientas visuales y explicativas en las
que pueden apoyarse los/as padres/madres a la hora de aportar infor-
macion a sus hijos/as o conversar sobre el Sindrome de Noonan.
Cuento: Una vida diferente. Asociacion Sindrome de Noonan Asturias.

Autora: Sheila Martin Esparza
Ilustradora: Maria Bullén

Shedla Mastin Esparza

N Wda,
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6.3. GUIAS SINDROME DE NOONAN
GUIAS PUBLICADAS SINDROME DE NOONAN:

- Sindrome de Noonan: Guia de Orientacion para las Familias, Octubre
2014, Deposito Legal SA614-2014, Autoria: A.S.N.C.,(Asociacion
Sindrome de Noonan de Cantabria), Varios autores/as, Coordinacion:
Inmaculada Gonzéalez Garcia

- Sindrome de Noonan: Guia de Recursos-Ayudas Sociales para las
Familias, Octubre 2014, Depdsito Legal SA719-2014, Autoria: A.S.N.C.
(Asociacion Sindrome de Noonan de Cantabria), Coordinacién: Inma-
culada Gonzalez Garcia

- Sindrome de Noonan: Guia de Enfermedades Raras, poco frecuentes
o de baja prevalencia: Asociaciones en Cantabria, Diciembre 2015,
Depdsito Legal SA620-2015, Autoria: A.S.N.C. (Asociacién Sindrome
de Noonan de Cantabria), Coordinacién: Inmaculada Gonzalez Garcia

- Sindrome de Noonan: Guia Alimentacion y Nutricion en el Sindrome de
Noonan, Diciembre 2015, Deposito Legal SA621-2015, Autoria: Juan
Carlos Llamas Garcia y Cristina Carrera Igual, Coordinacion: Inmacu-
lada Gonzalez Garcia

- Sindrome de Noonan: Guia para pacientes con Sindrome de Noonan
y otras Rasopatias y sus familiares, Diciembre 2015, Depodsito Legal
SA622-2015, Autoria: Begona Ezquieta Zubicaray y Atilano Carcavilla
Urqui, Coordinacién: Inmaculada Gonzalez Garcia

- Sindrome de Noonan: Cdmo comunicar el diagndstico a nuestros/as
hijos/as. Guia de apoyo para las familias, Noviembre 2017, Depdsito
Legal SA580-2017, Autoria: Victoria Sanchez Mujica, Coordinacion:
Inmaculada Gonzalez Garcia

- Autonomia y Autocuidados en el Sindrome de Noonan. Guia de Orien-
tacion para las Familias, Noviembre 2017, Depdsito Legal SA581-2017,
Autoria: A.S.N.C. (Asociacion Sindrome de Noonan de Cantabrial,
Coordinacion: Inmaculada Gonzalez Garcia

- Guia de Logopedia y Sindrome de Noonan, Noviembre 2017, Depdsito
Legal SA582-2017, Autoria: Carlota Lopez Pastor, Coordinacion: Inma-
culada Gonzalez Garcia
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