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RASOPATIAS
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As RASopatias sdo um grupo de sindromes genéticas causadas por alteracoes
germinativas em genes que codificam componentes de reguladores da via RAS/
MAPK.
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INDICACAO DO ESTUDO GENETICO (IA)'

® Probando com fendtipo sugestivo de sindrome de
Noonan e sindromes correlatas (RASopatias).

Rendimento do teste genético é ~70%
(depende do tipo de coorte analisada)

Fonte: Digilio, M. et al. (2011).
RASopathies: Clinical

) Diagnosisin the First Year of
Al LR Life. Molecular syndromology.

PRINCIPAIS GENES
RELACIONADOS?

CARACTERISTICAS SUGESTIVAS'~

® Dismorfismos tipicos: hipertelorismo ocular, ptose palpebral,
fendas palpebrais obliquas para baixo, pescoco curto e/ou alado,
alteracdo de pectus (em S, carinatum ou excavatum), hipertelorismo
mamilar, criptorquidia.

Baixa estatura.

Cardiopatia congénita, mais comumente estenose valvar
pulmonar, comunicacao interatrial (CIA) e/ou
miocardiopatia hipertréfica.

Atraso do desenvolvimento de grau variavel.

Displasia linfatica dos pulmoes, intestinos e/ou membros
inferiores.

Problemas de coagulagao.
Histdria familiar sugestiva.

Para NF1: manchas café-com-leite, efélides axilares / inguinais,
neurofibromas, tumores.

Para sindrome de Legius: manchas café-com-leite, efélides
axilares / inguinais.
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