
La sindrome di Noonan e le RASopatie

La Sindrome di Noonan è una malattia genetica rara che colpisce una  
persona su 1500 – 2500. La sindrome è caratterizzata da una serie di 
disabilità, la cardiopatia congenita, lineamenti caratteristici del viso, 
anomalie della gabbia toracica, pterigio del collo, malformazioni renali, 
anomalie genitali nei maschi (testicoli ritenuti o criptorchidismo), bassa 
statura, difficoltà alimentari durante la prima infanzia, predisposizione alle 
emorragie per un difetto dei fattori della coagulazione, displasia dei vasi 
linfatici, sviluppo psicomotorio ritardato, in maniera variabile da persona  
a persona.   
Le RASopatie costituiscono uno tra i più comuni gruppi di patologie dello 
sviluppo a base non cromosomica con una prevalenza complessiva di 
1/1500 nuovi nati. Fra le RASopatie, la Sindrome di Noonan rappresenta 
la condizione più variabile dal punto di vista clinico a più alta incidenza.

Queste malattie dello sviluppo comprendono anche la Sindrome cardio-
faciocutanea (CFCS), la Sindrome di Costello (CS), la Sindrome di Noonan 
con lentiggini multiple (NSML precedentemente nota come LEOPARD), la 
Sindrome di Mazzanti (MS), la Neurofibromatosi tipo 1 (NF1), la sindrome 
di Legius ed un numero crescente di nuove condizioni clinicamente 
e molecolarmente correlate. Queste Sindromi malformative sono 
caratterizzate da un quadro clinico che include bassa statura, dismorfismi 
facciali, deficit cognitivo, ampio spettro di difetti cardiaci, anomalie a 
carico dell’apparato scheletrico e predisposizione variabile all’insorgenza 
di neoplasie in età pediatrica.

Le RASopatie condividono un meccanismo patogenico comune 
caratterizzato da anomalie della regolazione della via di trasduzione 
del segnale mediata dalle proteine RAS. Negli ultimi decenni numerose 
cause genetiche sono state descritte a partire dalla scoperta del gene 
PTPN11 nel 2001. La maggior parte di queste Sindromi riconosce differenti 
cause genetiche ed in una percentuale significativa di pazienti la causa 
molecolare non è ancora nota.

Sostienici anche con una piccola donazione
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Si è costituita per volontà di alcune famiglie che hanno deciso di voler 
condividere le proprie esperienze, per mettersi al servizio di chi durante il suo 
cammino di vita è “inciampato” in questa Sindrome o in una  RASopatia. 
Ciò che li accomuna è la voglia di non sentirsi mai più soli di fronte ai momenti 
di debolezza o di difficoltà legati al vivere quotidiano e alla convivenza con le 
varie problematiche in “dote” a queste patologie.
Per questo l’Associazione ha come mission il sostegno delle famiglie attraverso 
il dialogo, la condivisione delle esperienze e quella capacità di trasferire fiducia 
e speranza che solo chi ci è già passato può dare, e di promuovere e sostenere la 
ricerca scientifica nell’ambito di queste malattie genetiche rare.
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Aiutaci a fare centro.
Donaci il tuo 5x1000
Codice Fiscale 92044140264

Seguici
www.sindromedinoonan.org

Contattaci
+39 345 3455937 – info@sindromedinoonan.org
+39 333 4936316 – presidenza@sindromedinoonan.org
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