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1. Azarbaycan Tibb Universitetinin 1l Ugsaq
xastoliklori kafedrasi, Baki,Azerbaycan.

Bu magaleds qisaboylulug, dilatasion
kardiomiopatiya, xarakterik  fenotipik
alamatlarle tezahlr edan nadir bir xastalik -
Nunan sindromu olan xastanin Kliniki tasviri
toqdim edilmigdir. Nunan sindromunun
etiologiyasi, Kliniki xususiyysatleri,
diagnostikasi ve mualice taktikasi
haqqinda etrafi  malumat verilmisdir.
Taqgdim olunmus kliniki migsahida nadir rast
galinen irsi xoastaliklorin vaxtinda
diagnostikasi ve maqsadydnlt mialicasinin
murakkabliyini aks etdirarak,
gisaboylulugla yanasi digaer anadangalma
anomaliyalarin mustarak rast gelindiyi
hallarda diferensial diagnostikada Nunan
sindromunu  nazerden  gagirmamagin
vacibliyini aks etdirir.

Acar sOzler: Nunan sindromu,
gisaboylulug, dilatasion kardiomiopatiya,
usagqlar.

Nunan sindromu (Ulrix - Nunan , normal
kariotipi olan Terneroid sindromu) -
autosom-dominant tipli, ailevi xarakter
dasiyan, bazan sporadik rast galinan nadir
anadangelma patologiyadir. Bu sindrom
Seresevski-Terner sindromuna xarakter
olan fenotipe malik olmasina baxmayaragq,
normal genotipi olan kisi ve gadinlarda rast
goalinir [1,2,3]. Ayova Universitetinin
klinikasinda kardiolog-pediatr kimi faaliyyet
gOsteren  Jaklin Nunan agciyer
arteriyasinin stenozu (anadangalma urak
gusuru) olan (ham oglan, ham da qiz)
usaglar dcgin tez-tez qisaboyluluq,
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gozlerin aral yerlesmasi, ptoz ve asagida
yerlasmis qulaq seyvanlarinin xarakter
olmasini musahida etmigdi. Anadangalma
urek qusurunun diger inkisaf anomaliyalari
ile musterek olmasi klinik manzarasi 833
xastenin nimunasinda Gyranilerak, 1962-ci
ilde  "Anadangelme Uurak qusuru olan
usaglarda Urakden kesnar anomaliyalarin
musterak olmasi" adli bir magale yazildi va
burada anadangalma trak qusuru fonunda,
xarakterik Uz xususiyystlori, dos qafasi
deformasiyasi va qisaboylulug musahida
olunan 9 wusaq tesvir edildi [ 1,4,5].
Magqalenin darc edilmasindan sonra, Jaklin
Nunanin tasvir etdiyi olamatlari olan
xastelar "Torner fenotipi il hipertelorizm”
adlanirdi. 1971-ci ilde,
kardiovaskulyarkompleks masalalarina
hesr olunmus simpoziumda "Nunan
sindromu"nin eponimi rasmi olaraq tanindi.
Nunan  sindromu genetik cahatden
heterogen bir xastelik olub, mixtalif
genlerdeki mutasiyalardan yarana biler.
Sindromun aksar sporadik ve aile formalari
autosom- dominant irsiyyata malik olub [6],
KRAS, NRAS, MRAS, RRAS2, SOS1,
SOS2, RAF1, BRAF, RIT1, LZTR1, MAPK,
PTPN11 genlarindaki mutasiyalarla [6,7,8]
alagalandirilir, bunun da texminan 65-80%-
ni 12-ci xromosomda yerlasen PTPN11,
SOS1 ve RAF1 genlarindaki mutasiyalar
toskil edir [4]. Nunan sindromu zadalenmis
gena sahib olan valideyndan irsi olaraq
oturale biler. Kisilarden fargli olaraq, xaste
gadinlarda fertillik saxlandigina go6ra
xostalik adeten ana xatti ile o6turdlir.
Valideynlarinde  qusurlu geni olmayan
usaglarda da bu xastalik spontan bas vera
biler. Bu sindromun asas kliniki tazahurlari
Seresevski-Torner sindromuna banzayir -
gisaboylulugun ( boyun yuxari sarhaddi
oglanlarda 162 sm, qizlarda - 153 sm-a
¢atir), boyunda ganadabanzar bukuslerin,
dirsek oynaglarinda valgus
deformasiyasinin, al ve ayaqlarda limfatik
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0demin olmasi [9]. Bu xastalarda hamginin
xarakter Uz cizgilari — ugbucagsekilli Uz,
enli burun yshari, hipertelorizm, ptoz (g6z
gapaglarinin va agiz kinclarinin
sallanmasi), gozlerin antimongoloid kasiyi
ve arall yerlagmasi, bazan deformasiya ila
musaiyet  olunan qulaq seyvanlarinin
asagida yerlasmasi musahida eilir. Nunan
sindromu olan xastelarde  adstan Uz
asimmetrik, boyun qisa ,barmaglar
qisalmig, dos gefesi batiq, damaq qabariq
olur. Daxili organlar taerefinden daha tez-tez
trayin muxtelif qusurlarina - sag yarisinin
anadangealma qusurlari (agciyer
arteriyasinin  stenozu), madaciklararasi
¢oparin defekti, sol madaciyin hipertrofiyasi
va diger pozgunluglara rast galinir [2]. Bela
xostalardas sidik-cinsiyyat sisteminin inkisaf
qusurlarina-hidronefroz, boyrak
hipoplaziyasi ve hatta onlardan birinin
ageneziyasina da rast gelinir ki, bu da
boylik yas dovrlarinde xroniki  boyrak
catmamazligina gatirib c¢ixarir.  Nunan
sindromu zamani aqli inkisaf saglam
yasidlari ile muqayisada bir gader azalrr,
bazen mixtelif daracali aqli gerilik, esitma
pozgunlugu musahida olunur. Bu xeastalik
zamani diger pozgunluglardan -
ganaxmanin artmasi, hipertrofik ve keloid
capigin daha asan inkisaf etmasi askar
edilir. Bazi halllarda immunitetin azalmasi
va yastipancalik de misahide edilir. Cinsi
inkisaf kisi cinsinden olan xestalarde daha
cox deyisikliya meruz qgalir. Beloa ki,
oglanlarda xaya inkisafinin  muxtalif
pozgunluglarina - tam ageneziya ile
yanasi, clUzi xaya hipoplaziyasi — kicik
xayalarin olmasi, hamcinin daha tez-tez
kriptorxizma rast galinir, spermatogenez
olmur ve ya muxtelif deraceds oligo-
azoospermiya askar edilir, anorxiya,
toxumgixarici kanallarin manfazinin
sklerozla ve ya sklerozsuz daralmasi,
herminal huceyralerin azalmasi ve ya
olmamasi, Leydiq hiceyralarinin
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hiperplaziyasi ve mikropeniya musahida
olunur. Xayalari normal olan bazi
xostalorda fertillik galir, lakin aksariyystinde
orta ve ya agir hipogonadizm askar edilir.
Qan plazmasinda testosteronun miqgdari
ya asagl olur, ya da normanin asag!

serhadlerinda muayyan edilir,
gonadotropinlarin saviyyasi artir. Kariotip
XY (normal, kisi) olur. Bazal ve
stimullagdiriimis ~ béyima  hormonunun

saviyyasi normal olduguna gora bdyumanin
langimasinin sebabi muayyan
edilmemisdir. IGF-1-in migdari azalir ve ya
normanin asagi hadlerinde qalir. ikincili
cinsi xususiyyatlar zaif inkisaf edir (seyrak
cinsi tiklanma, azalelarin zaif inkisaf
etmasi). Qizlarda yumurtaliq funksiyasi ¢cox
vaxt normal olur, menstruasiya adaten
saglam qizlara nisbaten gec baslayir, lakin
fertillik pozulmur. Xarici cinsiyyat
organlarinin hipoplaziyasi geyd olunur.

Belaliklo, Nunan sindromu olan xestaler
agli ve fiziki inkisaflarini saxladiglarina
gOra miayyan igleri yerine yetire bilirlar,
basqa soOzle bele xastalarda alillik bitlin
hallarda inkisaf etmir. Diagnostikada Nunan
sindromunu askara ¢ixarmaq uc¢in Umumi
baxis metodu, genetik ve kardioloji
muayina, genetik Vo sitogenetik
analizlardan istifade olunur. Cinsi ve diger
hormonlarin saviyyasini muiayyanlasdiren
analizler, xastalerin cinsiyyat sisteminin
oyranilmasi kémakci rol oynayir.Kardioloji
muayinalerdan elektrokardiografiya,
exokardiografiya, daxili organlarin USM
aparilir. Muasir dovrde Nunan
sindromunun spesifik muialicesi mdvcud
deyil, mialice magsadile simptomatik, o
ciimladan carrahi tadbirler goruliir. Urak
qusurlari,  kriptoorxizm,  sidik-cinsiyyat
sisteminda pozgunluglar, limfostaz zamani
carrahi yardim edilir. Hipogonadizm zamani
avozedici terapiya aparilir. Sidik-cinsiyyat
funksiyalarinin ~ ¢catmamazhgr  zamani
muntazam hemodializin edilmasi
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gOsterigdir. Dastaklayici mualice magsadila
vitamin-mineral kompleksi teyin edilir.
Aparilan simptomatik tadbirler neaticasinde
Nunan sindromunun prognozu xosxassali

olur. Xastelar kardioloq, wurolog va
endokrinoloqun mintezam nazaratinde
olmalidiriar.

Hazirki magalede Nunan sindromu olan 9
yasli xestamizi bir klinik hal kimi tagdim
etmak istayirik.

Xasta L.M., qiz usagl, 9 yas.

Sikayetleri boyun qisa olmasi, fiziki
garginlikdan sonra yaranan Umumi zaiflik,
tangnafaslik, trakddyinmadandir.
An.morbi: xasta 5 yas 9 ayliginda ATU-nun
Tadris Terapevtik Klinikasina qisaboyluluq,
fiziki garginlikden sonra yaranan Umumi
zaoiflik, tangnafaslik, urakddyinma
sikayetlari ile muraciat etmisdir. Miraciot
edarkan boyu - 100 sm, badan kutlasi -
14,4 kg olmusdur . Mulayinalerden sonra
xestayea  Nunan sindromu diagnozu
goyulmus, hemodinamik pozgunluglarin
korreksiyasi apariimis ve boy hormonu
toayin olunmusdur. Usaq vaxtasiri olaraqg har
3 aydan bir dinamiki muayina olunur,
analizler edilir va mualiceda korreksiya
aparilr.

An.vitae: Dogulakan c¢akisi 2600 ¢., boyu
normal olmusdur.

Obyektiv baxis zamani hiperstenik badan
qurulusu, ¢caki— 14,4 kq, qisaboylulug boyu
- 100 sm, BMi - 14.4 kg/m2 misahide
edildi. Qeyri-adi xarici gérinds - boynun
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gisa olmasi, goOzlerin arali ve qulaq
seyvanlarinin asagida yerlagsmasi, g0z
gapaginin ptozu, hipertelorizm askar edildi
(Sekil 1). Deri 6rtiyunds pigment nevuslar
var. Selikli gisalar tamiz, ¢ahrayi ranglidir.
Darialti piy tebeqasi zeif inkisaf edib,
turgoru enib. Periferik limfa duyunleri yasa
uygun aollanir, agrisizdir. Simik — oynaq
sistemi tarafinden barmaglarin qisa olmasi,
yastipancalik agkar edildi. Tenaffls sistemi
tarafinden patoloji dayisiklk yoxdur. Urak
tonlari aydindir, sistolo-diastolik kiy esidilir.
Nebz dagigeds 100, ritmiki, zaif
dolgunlugdadir, arterial tazyiq 90/60
mm.c.sut. Hezm sistemi: dili temiz, asnak
temiz, c¢ahrayl raengdadir. Qarni yumsaq,
agrisizdir, garaciyar  sag gabirda
govsunden 1 sm allenir, dalag ellenmir.
Defekasiya akti normaldir. Sidik-cinsiyyat

sistemi: Pasternatski simptomu haer iki
torofde manfidir, sidik ifrazi sarbest,
agrisizdir. ~ Sinir ~ sistemi:  valideynin

sdylamasina gore maktaebdsa darslerindan
geri galir. Laborator miayinslorden IGF-
178,3 ng/ml, TSH - 2,39 IU/ml, sarbast T4 -
1.42 pg/ml  olmusdur. Instrumental
muayinalerden EKQ-da sinus ritmi, UEO
horizontal, dés aparmalarinda R disinin
enmasi geyd olunur. EXOKQ-da drek
boslugunda dilatasiya elamatleri, sol
madaciyin yigilma gabiliyyatinin zaifloemasi
askar edildi. Abdominal USM-da
garaciyarin béyumasi gorunar.

Sakil 1. Tadgigata daxil edilan xastanin xarici goriinist
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Kliniko-funksional muayina, uygun
simptomlara esasen xastaye Nunan
sindromu, anadangslma Ursak qusuru,

dilatasion kardiomiopatiya, qisaboyluluq
diagnozu goyuldu.Genetik analizin edilmasi
mumkun olmadi. Hemodinamik
sonra
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urak catmamazligi slamatleri - tangnafeslik,
zoiflik azaldi, A/T ve nabz normallasdi.
Endokrinoloqun maslahati ve mualicasi ile
xastaya boy hormonu preparati tayin edildi
( Cedval -1). Aparilmis mualice fonunda 4
il muddeatinde xestanin boyu 18 sm artdi

pozgunluglarin

korreksiyasindan

(cedval -2).

Cadval 1. Nunan sindromu olan xastada boy hormonu preparati ile miialice dinamikasi

Tarix IGF-1 (ng/ml) TSH (1U/ml) Boy hormonu preparati
24.09.2015 178,3 2,39 0.4 mq

05.02.2022 192 2.19 0.5mq

01.06.2022 98 0.6 mq

09.09.2022 125 0.6 mq

10.02.2023 151 4.55 0.7 mq

16.08.2023 135.7 2.14 0.8 mq

16.11.2023 0.8 mq

12.03.2024 133.7 2.82 0.93 mq

27.06.2024 0.93 mq

Cadval 2. Nunan sindromu olan xastanin fiziki gdstaricilarinin dinamik misahidasi

Tarix Yas Boy (sm) Caki (kq) BMi (kgq/m2)
23.07.21 5y 9ay 100,0 14,4 14,4
05.02.22 6y 4ay 104,0 14,4 13,3
01.06.22 6y 8ay 106,0 15,5 13,8
08.09.22 6y 11ay 107,5 15,0 13,0
10.02.23 7y day 109,5 17,2 14,3
01.06.23 7y 8ay 112,8 17,5 13,8
16.08.23 7y 10ay 113,1 17,5 13,7
16.11.23 8y lay 114,6 18,5 14,1
12.03.24 8y 5ay 116,2 18,2 13,5
27.06.24 8y 9ay 118,6 19,0 13,5
10.09.24 8y 1llay 118,8 19,0 13,5
Belalikla, teqdim olunmus Kliniki misahide 9dabiyyat:

nadir rast galinan irsi xastaliklerin vaxtinda
diagnostikasi ve maqsadydnli mialicasinin
murakkabliyini aks etdirarak,
gisaboylulugla yanasi diger anadangalma
anomaliyalarin mustarak rast galindiyi
hallarda diferensial diagnostikada Nunan
sindromunu  nazesrdan  gagirmamagin
vacibliyini aks etdirir.
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SUMMARY
Noonan's syndrome in the pediatrician's
practice

Hasanov A.G.,Tagi-zade T.Q., Safarova I.A,,
Akhmedov G.A., Hasanova N.S., Hajiyeva U.K.

Azerbaijan Medical University,Department of I
Pediatric Diseases.

In this article, a clinical description of a
patient with short stature, dilated
cardiomyopathy , characteristic phenotypic
symptoms - Nunan syndrome - a rare
disease is presented. Detailed information
on the etiology, clinical features, diagnosis
and treatment tactics of Noonan's
syndrome is provided. The presented
clinical observation reflects the complexity
of timely diagnosis and targeted treatment
of rare hereditary diseases, and the
importance of not overlooking Nunan's
syndrome in differential diagnosis in cases
where short stature and other congenital
anomalies are common.

Key words: Noonan syndrome, short
stature, dilated cardiomyopathy, children

PE3IOME
CuHOpom HyHaH e neduampu4eckol
npakmuke.

lacaHos A.l.,Tacu3ade T.I.,Caghaposa UN.A.,
Axmedos I".A., lacaHoea H.C., Maoxuesa Y.K.

A3zepbalidxaHckuti MeduuyuHckul
YHueepcmumem,kaghedpa |l demckux
6oresHed.

B cratbe npencraBneHo KIIMHUYECKoe
onncaHne nauyueHTa C HU3KOPOCNOCTbHO,
avnaTtauMoHHON KapanomMmumonaTuen,
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XapaKkTepHbIMU deHOTUNUYECKUMIN
cuMnToMamMmu peakoro 3aboneBaHus -
CUHOPOMOM HyHaH. MpencraBneHsbl

nogpobHble cBegeHnss 06 3TMONOrMu,
KIMMHUKE, AWArHOCTUKE U TaKTUKE NevYeHus
cnHgpoma  HyHaHa.  [pegctaBneHHoe
KNMHU4Yeckoe  HabnogeHne  oTpaxkaet
CINOXXHOCTb CBOEBPEMEHHOM ANArHOCTUKN K
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ueneHanpaBneHHOro  JieYeHus  penkux
HacneacTBEHHbIX 3aboneBaHun, a Takke
BaXXHOCTb HE WUrHopMpoBaTb CUHOPOM
HyHaHa npu andpdepeHumansHom
ONarHoCTuKe B cry4vasx, Korga Hapsagy C
HU3KOPOCNOCTbIO  ODHapyxuBawTCa 1"
apyrve BpoXaeHHble aHoManmu.
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