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tournées vers l'arriere.

Des malformations cardiagues,
Un retard de croissance,

Des troubles de la coagulation,
Des anomalies squelettiques.

Le syndrome de Noonan est un syndrome géenetiqgue rare multisystémique
ayant une expressivité clinique variable. Les signes cliniques suivants en sont
évocateurs :
Traits du visage distinctifs (Figure 1), tels qu'un front large, des yeux
largement espacés (hypertélorisme) et des oreilles bas implantées et

Le diagnostic de ce syndrome repose sur ['observation clinigue et peut étre
confirmé par des tests génétigues. La prise en charge des patients atteints
du syndrome de Noonan est multidisciplinaire, impliquant des cardiologues,
des généticiens, des endocrinologues, des chirurgiens-dentistes et d'autres
Qpécialistes pour traiter les divers aspects de la maladie.
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Figure 1 : Schéma representant les principales caractéristiqgues clinigues
faciales du syndrome de Noonan
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Les individus atteints d’anomalies dentaires Iisolées ou
syndromiques peuvent bénéficier d’'une prise en charge
spécifigue dans le réeseau O-Rares et d'un diagnostic
moléculaire :
—2>Panel NGS GenoDENT (prasad et al., 2016; Rey et al., 2019)
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1. Un panel NGS GenoDENT dans le cadre des 2. Diagnostic d’une patiente presentant des DPE

maladies rares orales et dentaires (Figure 2)
Réferenceé sur Orphanet (https://www.orpha.net/fr/diagnostic-tests/diagnostic/585745)

Nous avons identifie une variation pathogene dans le gene PTPN11 (Tableau 1) chez une
patiente présentant des signes cliniques incluant des défauts primaires d'eruption (DPE)
associés a une dysmorphie faciale (oreilles basses, une implantation de cheveux haute, des
sourcils épars, un hypertélorisme; Figure 3). Ce résultat a permis de revisiter le phénotype
avec I'|GMA et de poser pour la patiente le diagnostic de syndrome de Noonan.
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Figure 2 : Procédure du panel GenoDENT

De la prise en charge du patient au rendu d’'un compte rendu diagnostic

Images publiees avec le consentement de la famille

Figure 3 : Photos et radiographies de la patiente atteinte de syndrome de Noonan avec une variation du gene PTPN11

Tartaglia et al.,

1030 cas mdex,& c.1510A>G | p.(Met504Val) Exon 13 Nature hétérozygote faux-sens NA 5-pathogene
: 1683 apparentes Genetics, 2001
Tableau 1 : Variation du gene PTPN11 (NM_002834.3) identifiée au sein de notre cohorte /

Conclusion }

L'utilisation des outils de diagnostic en biologie moléculaire pour étudier les anomalies | | Nous remercions le patient et sa famille ainsi que le Dr. E
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