Smrtonosni ishod hipetrofične kardiomiopatije kod Noonanovog sindroma zbog nove mutacije zametne loze na KRAS genu: studija slučaja
Noonanov sindrom relativno čest je i heterogen genetski poremećaj koji uključuje urođeno oštećenje srca kod više od polovine slučajeva. Ako oštećenje nije veliko, očekivano trajanje života je normalno. Mi opisujemo slučaj dojenčeta s Noonanovim sindromom i iznimno progresivnom hipetrofičnom hipermiopatijom sa smrtonosnim ishodom kod kojeg je identificirana nova mutacija na KRAS genu. Ova heterozigotna ne-klasificirana „pogrešna“ (eng, missense) varijanta na eksonu 3: c.179G>T (p.Gly60Val) može biti povezana sa smrtonosnim oblikom Noonanovog sindroma. Maligni razvoj bolesti i smrtonosni ishod kod novorođenčeta u dobi od samo nekoliko mjeseci može se povezati s hiperaktivacijom puta proteinske kinaze aktivirane RAS-mitogenom
 koja dovodi do rasta i proliferacije stanica i rapidno progresivne hipetrofične kardiomiopatije. Potrebna su daljnja biokemijska funkcijska istraživanja kako bi potvrdili ovu pretpostavku.
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