Caractéristiques cliniques et moléculaires de 4 cas de syndrome de Noonan
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INTRODUCTION

Le syndrome de Noonan (SN) est une maladie génétique multi systémique autosomique dominante. Il se caractérise par une dysmorphie faciale, une malformation cardiaque, une petite taille et un retard mental. Le
diagnostic est essentiellement clinique, Les mutations génétiques identifiées sont impliquées dans la voie de transduction du signal RAS /MAPK , Le premier géne décrit était PTPN11.
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