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RESUMEN 

El síndrome de Noonan (SN) es una patología de origen genético que pertenece al 

grupo de las rasopatías. En la literatura actual, existen pocos estudios que valoren 

la calidad de vida en estos pacientes. El objetivo de este trabajo es evaluar la 

calidad de vida medida mediante el cuestionario KINDLR en pacientes 

diagnosticados de SN y con una edad comprendida entre 0 y 18 años. Se realizó un 

estudio descriptivo observacional y transversal de datos obtenidos por medio de un 

formulario distribuido a través de las diferentes asociaciones españolas de SN.  

 

Se obtuvieron 22 respuestas de pacientes diagnosticados de síndrome de Noonan. 

La puntuación total en el cuestionario KINDLR para menores de 7 años fue de 69.1 

puntos ± 13 y para mayores de 7 años 72.4 ± 11.1, siendo estos valores similares a 

otros estudios encontrados en la literatura.  

 

Además, se estudió la correlación entre las principales manifestaciones clínicas del 

SN y la calidad de vida. No se encontraron diferencias significativas entre los 

pacientes de nuestro estudio, excepto en aquellos que tenían problemas de 

alimentación, quienes obtuvieron puntuaciones más bajas en los cuestionarios. 

 

En conclusión, a pesar de que el SN es una patología con diversas manifestaciones 

clínicas, los pacientes de nuestra muestra no parecen tener peor calidad de vida 

que la población de referencia.  

 

 

 



Abstract 

Noonan syndrome is a genetic disorder classified within the group of RASopathies. 

Currently, there is limited research evaluating the quality of life in patients diagnosed 

with Noonan syndrome, aged 0 to 18 years, using the KINDLR questionnaire. A 

descriptive, observational, and cross-sectional study was conducted based on data 

collected through a survey distributed via various Spanish Noonan syndrome 

associations.  

 

A total of 22 responses were obtained from patients diagnosed with Noonan 

syndrome. The overall KINDLR score was 69,1 ± 13 for children under 7 years and 

72.4 ± 11.1 for those older than 7 years, showing values similar to those reported in 

other studies.  

 

Additionally, the correlation between the main clinical features of Noonan syndrome 

and quality of life was analyzed. No significant differences were observed among 

patients, except for those with feeding difficulties, who showed lower questionnaire 

scores, indicating a poorer quality of life.  

 

In conclusion, although Noonan syndrome presents with a wide range of clinical 

manifestations, the patients in our sample do not appear to have a lower quality of 

life compared to the reference population.  

 

Palabras clave: Síndrome de Noonan, calidad de vida, KINDLR, problemas de 

alimentación.  
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1.​ INTRODUCCIÓN:  

a.​ Enfermedades de la vía RAS-MAPK 

El síndrome de Noonan (SN) es una enfermedad de origen genético, de herencia 

autosómica dominante, que pertenece al grupo de las rasopatías. Las rasopatías 

son un conjunto de enfermedades que afectan a la vía RAS-MAPK. A través de esta 

vía se transducen señales extracelulares que van a activar a la proteína RAS, y esta 

estimulará a la cascada de las quinasas MAPK (RAF, MEK y ERK) para finalmente 

modular la actividad de la célula y estimular diferentes procesos como proliferación, 

diferenciación, metabolismo y apoptosis1. Estos procesos son imprescindibles para 

el correcto desarrollo y funcionamiento del organismo. Las mutaciones en los genes 

que participan en esta vía suelen producir una ganancia de función o una 

desregulación de la vía, alterando el correcto desarrollo del organismo.  

Algunos ejemplos de rasopatías son el síndrome de Costello, el síndrome 

cardiofaciocutáneo o la neurofibromatosis tipo 1. Cada una de ellas tiene un fenotipo 

único, pero todas comparten características clínicas comunes por lo que es 

necesario realizar un correcto diagnóstico diferencial.2, 3 

 

Las rasopatías en su conjunto tienen una prevalencia de 1 de cada 1000 personas 

(Rauen KA et al2) siendo la más frecuente el SN, que afecta a 1 de cada 1000/2500 

recién nacidos vivos. A pesar de ser un síndrome genético, al menos un 20% de 

pacientes no tienen variante genética identificada. Por tanto, su diagnóstico es 

fundamentalmente clínico1, 4, 5.  

 

 



Figura 1. Cascada de señalización de la vía RAS-MAPK (Carcavilla A. et al1) Se 

activa tras la unión de un ligando al receptor celular que tras una serie de 

fosforilaciones activa RAS que estimulará la cascada de las quinasas: RAF, MEK y 

ERK.  

 

 

 

 

 

 

b.​ Clínica del síndrome de Noonan 

La tríada clínica característica que manifiestan los pacientes con SN consiste en: 

cardiopatías congénitas, talla baja y anomalías craneofaciales que producen un 

fenotipo característico.  

 

El SN es la segunda causa sindrómica más común de cardiopatía congénita, 

siguiendo a la trisomía 21. La afección más frecuente es la estenosis pulmonar 

(afecta a un 50-60% de los pacientes con SN) que puede aparecer con válvulas 

displásicas. Otras alteraciones pueden ser la miocardiopatía hipertrófica o el defecto 

del septum atrial. Las asociaciones genotipo-fenotipo permiten un mejor pronóstico 

de estas afectaciones. 1, 6 

 

El peso al nacimiento y la longitud suelen ser normales. Sin embargo suelen 

presentar un patrón de hipocrecimiento postnatal además de un retraso puberal con 



escaso aumento de velocidad de crecimiento durante esta etapa, pudiendo 

condicionar una talla adulta más baja, aunque esta no siempre se ve afectada. 

Desde el año 2020 está aprobado en España el tratamiento con hormona de 

crecimiento para pacientes con SN que asocian talla baja. Este tratamiento no solo 

tiene efectos beneficiosos sobre la talla en estos pacientes, sino que se ha asociado 

también con una mejora en el metabolismo de los carbohidratos y de la sensibilidad 

a la insulina.7, 8 

 

Los rasgos craneofaciales más característicos son: hipertelorismo, frente 

prominente, ptosis palpebral, implantación baja de las orejas y cejas arqueadas en 

forma de diamante9. Sin embargo, estos rasgos van evolucionando con el tiempo y 

en la edad adulta se van volviendo cada vez más tenues.  

 

La capacidad intelectual no se suele ver afectada. Un 80% tienen un coeficiente 

intelectual normal entre 70 y 120. A pesar de ello, aproximadamente la mitad de los 

pacientes con SN reciben apoyo escolar. Sin embargo, en la edad adulta la mitad 

son capaces de tener un trabajo normal a tiempo completo.  

Algunos estudios sugieren que la parte que se puede ver más afectada es la 

cognitivo-social, con problemas para exteriorizar sus emociones adecuadamente, 

alteraciones del estado de ánimo o problemas de comportamiento. También se 

observa una incidencia más alta que en la población general de TDAH y TEA, 

problemas para mantener el empleo o las relaciones sociales.5, 10-12 

 

El SN también puede asociar manifestaciones a otros niveles, principalmente se ha 

relacionado con alteraciones nutricionales, genitourinarias y renales, hipotiroidismo, 



alteraciones musculoesqueléticas, oncohematológicas, neurológicas, linfáticas, 

cutáneas, problemas en la vista y en la audición.  

c.​ Heterogeneidad genética 

Los genes más frecuentemente implicados son el PTPN11, SOS1, BRAF, KRAS y 

RAF1. De todas ellas, PTPN11 puede aparecer hasta en el 50% de los casos. Está 

asociado a mayor prevalencia de estenosis pulmonar, a una estatura más baja y a 

poca o ninguna discapacidad intelectual. Otras como RAF1 tienen más prevalencia 

de léntigos, manchas café con leche y miocardiopatía hipertrófica. En los pacientes 

con mutaciones en el gen KRAS prácticamente todos tienen discapacidad intelectual 

leve o moderada. 4 

 

La heterogeneidad genética explica un espectro fenotípico tan amplio, pudiendo 

tener desde adultos prácticamente asintomáticos a neonatos que fallecieron por una 

cardiopatía congénita.  

 

No obstante, no todas las personas con mutaciones en estos genes tienen SN. La 

genotipificación nos puede ayudar al diagnóstico, sobre todo en los primeros años 

de vida donde la clínica puede ser muy similar a la de otras rasopatías.4 

d.​ Antecedentes del tema 

En la literatura actual, se cuenta con numerosos estudios que describen la clínica 

del SN, las correlaciones genotipo-fenotipo y sus comorbilidades o pronóstico de 

vida. Sin embargo, no hay tantos estudios que hablen de la calidad de vida de estas 

personas, las cuales requieren un seguimiento regular por un equipo multidisciplinar 

(pediatra, genetista, cardiólogo, endocrinólogo…). Esto implica un número de 



consultas elevado cada año que pueden repercutir en su personalidad o en su 

desarrollo psicológico. También es importante saber cómo afecta a las familias de 

estos pacientes y el trastorno adaptativo que puede generar tener un hijo con esta 

condición. 

  

En algunos estudios sobre el tema5, 11 , se puede ver una relación inversa entre los 

pacientes con mayores comorbilidades y una puntuación más baja en los 

cuestionarios de calidad de vida, así como un mayor riesgo de desarrollar una 

patología psicológica. Sin embargo, en otros trabajos los pacientes tienen 

puntuaciones similares a la población de referencia, sobre todo cuando se realizan 

los cuestionarios en personas de edad adulta. 1, 13 

 

A veces es difícil identificar estas necesidades de la esfera psicosocial en las 

familias, pasando desapercibidas, ya que la atención médica se suele focalizar más 

en lo biológico. Puede ser complicado el manejo de un niño con una enfermedad 

crónica o rara, se requiere adaptación y comprensión de la situación. Además es 

fundamental la colaboración dentro del núcleo familiar para intentar garantizar la 

mejor calidad de vida posible al niño. 14 

 

Algunos estudios muestran puntuaciones más altas de estrés y dificultades en la 

interacción padres-hijo que las poblaciones de referencia por lo que es importante el 

seguimiento y apoyo psicológico de las familias y personas con SN. Prevenir y 

abordar estos problemas de forma precoz va a repercutir en una mejora de la salud 

no solo de los pacientes si no también de sus familias. 



2.​ HIPÓTESIS  

La hipótesis nula de este trabajo es: “Los pacientes con síndrome de Noonan tienen 

peor calidad de vida que la población general”.  

3.​ OBJETIVOS 

El objetivo principal de este estudio es: 

-​ Analizar la calidad de vida en los pacientes con SN.  

Los objetivos secundarios son:  

-​ Identificar la existencia de problemas psicosociales.  

-​ Analizar, de forma descriptiva, las manifestaciones clínicas de los pacientes 

con SN y si estas tienen repercusión en su calidad de vida.   

 

4.​ MATERIAL Y MÉTODOS 

Se realizó un estudio descriptivo, observacional y transversal con datos recogidos 

en diciembre de 2022 en el Hospital Universitario Central de Asturias (HUCA). La 

población de estudio está formada por pacientes diagnosticados de SN que cumplen 

los criterios de inclusión definidos.  

Los criterios de inclusión son:  

●​ Tener el diagnóstico de SN 

●​ Tener 18 años o menos 

●​ Querer participar en el estudio 

Por otro lado, los criterios de exclusión son:  

●​ Ser mayor de 18 años. 

●​ No querer participar en el estudio. 



●​ Haber respondido a menos del 70% de las preguntas del cuestionario.  

A través de las Asociación de SN de Asturias se facilitó el cuestionario KINDLR al 

resto de asociaciones de otras comunidades autónomas. La variable principal del 

estudio es la calidad de vida evaluada por el cuestionario validado KINDLR. 

 

Instrumento de medición de la calidad de vida relacionada con la salud 

El cuestionario que utilizamos fue el KINDLR para medir la calidad de vida 

relacionada con la salud en niños y adolescentes. 

 

Para seleccionar el cuestionario más adecuado utilizamos la plataforma Bibliopro. 

Es un banco de instrumentos de medición de salud, sobre todo cuenta con 

diferentes cuestionarios para medir la calidad de vida. Se introducen las 

características del estudio  y el buscador sugiere diferentes encuestas que pueden 

ajustarse a los requisitos. En nuestra búsqueda, sugirió dos cuestionarios: el 

KINDLR y el TAPQOL. KINDL fue el cuestionario seleccionado por varias razones: su 

corta extensión podría facilitar la adherencia al estudio, estaba traducido y validado 

en español y tiene versiones para varias edades, menores de 7 años, adolescentes 

y padres. Por otro lado, el TAPQOL consta de 43 preguntas y su versión traducida 

está validada para niños entre 3 meses y 5 años, lo cual acotaba nuestro estudio 

solamente a esas edades. 15, 16 

 

Este cuestionario era inicialmente de origen alemán pero fue traducido a diferentes 

idiomas, entre ellos el español, y se puede aplicar tanto a poblaciones sanas como a 

niños afectados por alguna enfermedad. Para ello, cuenta con diferentes versiones, 

adaptadas a los distintos rangos de edad y también versiones para padres. 17 



 

Figura 2: Versiones del cuestionario KINDL para los diferentes rangos de edad.  

 

En nuestra investigación, utilizamos los cuestionarios sugeridos para cada rango de 

edad:  para el rango de 7-13 años el kid-KINDL y de 14-17 años el kiddo-KINDL. En 

los menores de 7 años, utilizamos una versión para padres: kiddy-kindl (padres). 

(Anexo A) 

 

El cuestionario consiste en 24 preguntas que engloban 6 dimensiones básicas: 

bienestar físico, bienestar emocional, autoestima, familia, amigos y escuela. Las 

preguntas del cuestionario hacen referencia a cómo se ha sentido la semana 

anterior y se responden en una media de 10 minutos. Además, en todas las 

versiones hay un módulo opcional: “Enfermedad”. Este consiste en 7 preguntas 

añadidas que interrogan sobre cómo se siente el niño con respecto a tener una 

enfermedad o si siente que recibe un trato diferente por ello. En nuestro caso, 

introducimos este módulo en la versión kiddy-kindl para padres. Esta versión es un 

poco más extensa que las de los niños y consta de un total de 53 preguntas, 

añadiendo el módulo de enfermedad.16,17, 18 



Cada pregunta tiene una puntuación que será transformada a través de una fórmula 

en una escala de 0 a 100 donde la puntuación máxima representa una mejor calidad 

de vida. Después, se puede obtener una puntuación única que englobe a las 6 

dimensiones. 16, 17, 18 

 

La fiabilidad del cuestionario se analizó con el coeficiente alfa de Cronbach, una 

media ponderada de la correlación de las variables que forman parte del 

cuestionario. Cuanto más cercano a 1, más consistencia tiene el instrumento de 

medida. Si α>0.7 se considera suficiente consistencia. En este caso, el kid-kindl y el 

kiddo-kindl tienen un coeficiente alfa de Cronbach de 0.84 y el kiddy-kindl (padres) 

de 0.89. 18 

 

Otras manifestaciones clínicas 

Junto con los cuestionarios sobre calidad de vida, se envió otro documento en el 

que los propios pacientes referían si presentaban o no las siguientes 

manifestaciones clínicas: cardiopatías, alteraciones del desarrollo psicomotor, talla 

baja a tratamiento con hormona de crecimiento, alteraciones oftalmológicas, 

alteraciones traumatológicas, alteraciones del área ORL o problemas para la 

alimentación (Anexo B). También debían indicar peso y talla actual, así como peso 

al nacimiento, edad materna en el momento del parto y antecedentes familiares de 

SN. Se recogieron además variables epidemiológicas como edad (en años) y sexo.  

 

Análisis estadístico 

Para el análisis estadístico, se siguieron las indicaciones del cuestionario validado. 

En primer lugar, se revisaron los cuestionarios asegurando que estaban bien 



cumplimentados. Para que un cuestionario sea considerado válido tiene que estar 

respondido en al menos el 70% del total de las preguntas. Las preguntas no 

respondidas se completan con los valores estimados para ese individuo en 

concreto. Si aparecen dos respuestas marcadas adyacentes, se sortea una de las 

dos y se introduce en el análisis. Si no son adyacentes o se marcan 3 respuestas o 

más, se anula la pregunta y se califica como “valor perdido”. 18 

 

El siguiente paso es sumar la puntuación obtenida en cada ítem. Cada pregunta 

tiene 5 respuestas, siendo la respuesta “siempre” equivalente a 5 puntos y “nunca” 

equivalente a 1 punto. Todas las demás puntuaciones tendrán los valores 

intermedios correspondiéndose con números naturales. Hay preguntas en las que 

se invierten los valores de la puntuación como por ejemplo: “Durante la semana 

pasada me ha dolido algo” lo equivalente en este caso, a 1 punto, sería la respuesta 

“siempre” y “nunca” a 5 puntos. El cuestionario tiene 10 preguntas en las que los 

valores están invertidos. Dentro de la subescala “Enfermedad” es necesario invertir 

5 de las 6 preguntas.18 

 

Una vez los puntos están sumados, se utilizarán las fórmulas explicadas en el 

manual del cuestionario KINDLR (Anexo C) con las que se obtendrá una puntuación 

para cada subescala, una puntuación total y sus respectivos valores transformados 

a una escala de 0 a 100.  

 

Para la interpretación de resultados, se realiza de dos formas diferentes: en primer 

lugar, si se obtiene la puntuación de cada subescala, se puede observar si está más 

o menos alejada de los valores máximos y mínimos lo cual puede dar una idea de 



cómo es la autoevaluación del encuestado. En segundo lugar, se han de comparar 

los valores obtenidos con aquellos de la población de referencia para su 

correspondiente edad y sexo.  

 

Posteriormente, se realizó el análisis estadístico de los datos con el programa 

informático SPSS. Para las variables cualitativas, se calcularon frecuencias 

absolutas y porcentajes. Para las variables cuantitativas, se calcularon medias, 

medianas, desviaciones estándar y rangos. Se calcularon los datos por grupos de 

edad, es decir, clasificándolos en menores y mayores de 7 años. Para comparar 

ambos grupos se aplicó la prueba U de Mann Whitney, prueba no paramétrica 

utilizada para dos muestras independientes. Posteriormente, para la comparación 

de subgrupos, la relación entre los valores obtenidos en los cuestionarios de calidad 

de vida y la presencia o no de las distintas patologías estudiadas, se aplicó también 

la prueba U de Mann Whitney. Para considerar la significación estadística, fijamos 

un valor p< 0,05. Si el p valor es menor, el resultado será estadísticamente 

significativo.   

 

El estudio recibió la aprobación del Comité de Ética de Investigación del Principado 

de Asturias (Anexo D), la participación fue voluntaria y se garantiza la 

confidencialidad de los datos de los participantes en el estudio. Junto con el 

cuestionario se adjuntó una hoja informativa para los padres de los pacientes en la 

que se explicaba en qué consiste el estudio. (Anexo E) 



5.​ RESULTADOS 

La muestra inicial estaba formada por 23 pacientes, de los cuales se excluyó uno 

por ser mayor de 18 años. Por tanto, se analizaron los datos de 22 sujetos, 12 de 

ellos varones (54,54%) y 10 mujeres (45,45%) con una edad media de 7,9 años y 

una mediana de 6,5 años (rango 3-15). Del total de pacientes, 11 eran mayores de 7 

años. La edad materna media fue de 35,6 años (mediana de 36 años) y solo 2 

personas (11,1%) tenían antecedentes de otros familiares con SN. 

a.​ Objetivo principal: calidad de vida 

1. Mayores de 7 años 
 
La puntuación total, en una escala de 0 a 100, obtenida de los cuestionarios 

kid/kiddo-KINDL (Tabla 1) fue de 72,4 ± 11,1. La puntuación más baja fue la escala 

“escuela” con una media de 59,1 ± 15,6. La puntuación más alta fue en la escala 

“familia” con una media de 79 ± 15,6.  

Tabla 1: Resultados de los cuestionarios kid-kindl y kiddo-kindl para mayores de 7 
años. (N=11) 
 
 
 Bienestar 

físico 
Bienestar 
emocional Autoestima Familia Amigos Colegio 

Total 
(n=11) 

Media 76,7 72,1 71,6 79 76,1 59,1 72,4 

DE 15,3 16,8 23,8 15,6 18,5 15,6 11,1 

Mediana 75 68,7 68,7 81,2 75 62,5 76 

Rango 56,2-100,0 50,0-100,0 37,5-100,0 43,7-100,0 43,7-100,0 25,0-81,2 51,0-85,4 

 

2. Menores de 7 años 

En cuanto a los pacientes menores de 7 años entrevistados con el Kiddy-KINDL 

parents (Tabla 2), se obtuvo una puntuación total de 69,1 ± 13. En este caso, las 

puntuaciones más bajas fueron en las preguntas adicionales (referentes a la 



enfermedad) con una media de 62,9 ±  10,9. Las puntuaciones más altas fueron en 

la subescala bienestar emocional con una media de 80,7 ± 18,8.  

 

Tabla 2: Resultados del cuestionario Kiddy-kindl (padres) para menores de 7 años. 
 
 Bienestar 

físico 
Bienestar 
emocional Autoestima Familia Amigos Colegio Enfermedad 

Total 
(n=11) 

Media 72,7 80,7 70,5 75,6 80,1 69,8 62,9 69,1 

DE 15,4 18,8 19,4 15,9 22,5 19,6 10,9 13 

Mediana 75 87,5 75 75 87,5 75 65,9 72,3 

Rango 50,0-93,75 50,0-100,0 37,5-100 50,0-100,0 31,2-100 31,2-93,7 44,3-79,5 48,9-87,5 

 
 
3. Comparación entre menores de 7 y mayores de 7 años (Tabla 3, Fig. 3) 

Las diferencias entre las puntuaciones totales son ligeramente menores en los más 

pequeños: 69,1 para los menores de 7 y 72,4 para los mayores de 7 años. La 

subescala “escuela” presenta los valores más dispares entre un grupo y otro, 

habiendo 10 puntos de referencia entre grupos.  

Tabla 3: Comparación de puntuaciones en escala Kiddy/Kid/Kiddo KINDL 
 
 
 Bienestar 

físico 

(p= 0,620) 

Bienestar 

emocional 

(p= 0,259) 
Autoestima 

(p= 0,843) 

Familia 

(p= 0,573) 

Amigos 

(p= 0,427) 

Colegio 

(p= 0, 044) 
Enferm

edad 

Total 

 (n=22) 

(p= 0,490) 

 < 7a >7a <7a >7a <7a >7a <7a >7a <7a >7a <7a >7a <7a <7a >7a 

Media 72,7 76,7 80,7 72,1 70,5 71,6 75,6 79 80,1 76,1 69,8 59,1 62,9 69,1 72,4 

DE 15,4 15,3 18,8 16,8 19,4 23,8 15,9 15,6 22,5 18,5 19,5 15,6 10,9 13 11,1 

Mediana 75 75 87,5 68,7 75 68,7 75 81,2 87,5 75 75 62,5 65,9 72,3 76 

 
No se encontraron diferencias estadísticamente significativas excepto en la escala 

“colegio” que presenta puntuaciones más altas en los más pequeños (p=0,044). 



 
Figura 3: Comparativa de la media de las puntuaciones en los cuestionarios 
kiddy/kid/kiddo KINDL. En verde <7 años, en gris >7 años 

a.​ Objetivo secundario: manifestaciones clínicas 

En cuanto a las manifestaciones clínicas asociadas al SN obtuvimos 18 respuestas. 

15 pacientes presentaron cardiopatías (83,3%), 11 alteraciones en el desarrollo 

psicomotor (61,1%), 7 talla baja y tratamiento con GH (38,9%), 8 alteraciones 

traumatológicas (44,4%), 11 alteraciones del área ORL (61,1%) y 9 de ellos 

problemas con la alimentación (50%). (Tabla 5).  

 

Tabla 5: Presencia o no de las manifestaciones clínicas estudiadas. (N=18) 

 
 

Cardiopatía 

Alteraciones 
desarrollo 
psicomotor 

Talla baja a 
tto con GH 

Alteraciones 
traumatológic

as 

Alteraciones 
oftalmológica

s 
Alteraciones 

ORL 
Problemas 

alimentación 

SÍ 15 11 7 8 11 11 9 

NO 3 7 11 10 7 7 9 

 
 



1.​ Relación entre las diferentes manifestaciones clínicas y calidad de vida 

En los sujetos mayores de 7 años, no se encontraron diferencias estadísticamente 

significativas en la puntuación de los cuestionarios de calidad de vida según el sexo 

(p=0.783), cardiopatía (p= 0.571), talla baja a tratamiento con GH (p= 0.114), 

alteraciones del desarrollo psicomotor (p= 0.381), alteraciones traumatológicas (p= 

0.857), alteraciones oftalmológicas (p= 0.286), de la esfera ORL (p= 0.571) ni con 

problemas de la alimentación,(p= 0.857).  

 

En los niños menores de 7 años, los pacientes con problemas de alimentación 

obtuvieron puntuaciones significativamente menores en los cuestionarios de calidad 

de vida. En cuanto al resto de manifestaciones clínicas, no se encontraron 

diferencias estadísticamente significativas. 

 

Tabla 6: P valor de la posible asociación entre calidad de vida y manifestaciones 

clínicas para menores de 7 años 

Variable p-valor 

Cardiopatía (n=15) 0,582 

GH (n=7) 0,927 

Psicomotor (n=11) 0,052 

Trauma (n=8) 0,329 

Oftalmo (n=11) 1,000 

ORL (n=11) 0,792 

Alimentación (n=9) 0,009 

 



6.​ DISCUSIÓN  

Actualmente, son escasos los estudios que evalúan la calidad de vida en pacientes 

con SN. Los hallazgos de este estudio permiten identificar cuáles son los puntos 

más débiles de estos pacientes y dónde deberíamos prestar más atención.  

 

Las puntuaciones más bajas se obtuvieron en la escala colegio y autoestima en 

todos los rangos de edad. Las cardiopatías son las manifestaciones clínicas más 

frecuentes, sin embargo, no presentan una puntuación significativamente menor en 

ninguna escala. Los problemas con la alimentación en menores de 7 años sí que 

presentaron puntuaciones significativamente menores que el resto de la muestra.  

 

Al comparar a los pacientes mayores de 7 años de nuestra muestra con otros 

estudios encontrados en la literatura  como el de Serra-Sutton V et al16, 

Fernández-López JA et al17 y Orgilés et al19 todos ellos realizados en niños sanos, 

de los mismos rangos de edad y en España, podemos observar que nuestros 

pacientes tienen resultados similares en las puntuaciones totales de calidad de vida. 

(Anexo G) 

 

Sin embargo, la escala bienestar emocional presenta puntuaciones más alejadas de 

los valores obtenidos en otros estudios. En nuestro estudio se obtuvo una 

puntuación media de  72,1 a 10 puntos de diferencia de los valores medios 

obtenidos en otros estudios: 82,5 en Serra-Sutton V et al16 y 82,86 en 

Fernández-López JA et al17. En la escala escuela también se obtuvieron valores 

alejados, pero esta vez se corresponde con unas puntuaciones más altas, es decir , 

con mejor calidad de vida.  



 

Si comparamos nuestros resultados con la población de referencia del manual 

KINDLR 18, las puntuaciones son bastante similares también (Anexo H). La escala 

bienestar emocional vuelve a ser la más alejada, habiendo 10 puntos de diferencia 

con los pacientes de nuestra muestra. En este caso, la escala “escuela” no presenta 

puntuaciones más altas, así que la percepción de los pacientes de nuestro estudio 

es similar a la población de referencia.  

 

Otros estudios de calidad de vida relacionada con la salud de pacientes con SN1, 13, 

utilizan otros cuestionarios o instrumentos de medición como el Medical Outcome 

Study Short Form-36. En sus resultados tampoco encuentran diferencias 

significativas con la población general. Las puntuaciones más bajas se aprecian 

sobre todo en lo relacionado con el bienestar físico. Se puede observar que la 

percepción sobre la calidad de vida de estos pacientes es similar a la población de 

nuestro estudio.  

 

Revisando la literatura, no hemos encontrado estudios en los que se realice el 

cuestionario KINDLR a personas con SN. Por lo que este sería el primero de estas 

características. 

 

Con respecto a los problemas con la alimentación, algunos estudios como Tiemens 

DK et al20, Croonen EA et al21 y Draaisma JMT et al22 describen dificultades 

fundamentalmente en los primeros años de vida, pudiendo repercutir en la talla y 

peso. No obstante, según van creciendo, solo una minoría persiste con estos 

problemas. Entre estos problemas para la alimentación se incluyen falta de interés, 



succión deficiente o vómitos recurrentes, pudiendo repercutir de forma directa en la 

calidad de vida 20-23. Estos resultados, concordaron con los obtenidos en nuestro 

estudio: los menores de 7 años obtuvieron diferencias significativas, sin embargo, 

los mayores de 7 años ya no. Es probable que influya el hecho de que son los 

padres los que responden el cuestionario de los menores de 7 años y los propios 

niños los que responden en los mayores de 7. Seguramente, los problemas en la 

alimentación generan mucha ansiedad en las familias y éstas tienen una peor 

percepción de su calidad de vida, siendo los niños menos conscientes de ello y 

afectando menos por tanto, a su calidad de vida. Esto destaca la necesidad de tener 

en cuenta a todos los miembros de la familia cuando estamos ante una enfermedad 

crónica, ya que no solo afecta a la calidad de vida del propio paciente si no que 

muchas veces, especialmente en pediatría, son las familias las más afectadas y las 

que soportan una mayor carga de la enfermedad.  

 

Estos pacientes requieren un seguimiento constante desde que son pequeños que 

permita tener controladas las posibles manifestaciones clínicas. Sin embargo, 

debemos abordar también el rendimiento académico, la esfera psicológica y social 

de pacientes y padres para poder garantizar una mejor calidad de vida. 

 

Las limitaciones de este estudio son por un lado, el  pequeño tamaño muestral. 

Además, la participación voluntaria en el estudio pudo hacer que fueran los 

pacientes con fenotipos menos agresivos los que respondieron a los cuestionarios, y 

estos tendrán, presumiblemente, una mejor calidad de vida que aquellos que tengan 

manifestaciones clínicas más graves o dificultades en el aprendizaje (para los 

cuales, responder el cuestionario requeriría un esfuerzo mayor).  



 

Como posibles investigaciones futuras, se podría plantear ampliar el tamaño 

muestral del estudio y obtener un grupo control de similares características para 

poder comparar los resultados con niños sin SN del mismo entorno. Podríamos 

correlacionar los resultados de ambos grupos y obtener un estudio con mayor 

validez científica.  

7.​ CONCLUSIONES 

Los pacientes con SN de nuestro estudio no parecen tener peor calidad de vida que 

la población de referencia. Por tanto, se rechaza la hipótesis nula.   

 

Además, no se encontró correlación entre peor calidad de vida y las distintas 

manifestaciones clínicas, a excepción de los problemas de alimentación que sí 

parecen tener cierta repercusión. Debemos vigilar a estos pacientes y a sus familias, 

ofreciéndoles el apoyo necesario para procurar que su condición repercuta lo menos 

posible en su calidad de vida. 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



8.​ ANEXOS 

A.​ Cuestionario kindl (versión kiddo-kindl) 

 

 

 

 



B.​ Cuestionario google para los participantes del estudio  

 

 

 

C.​ Fórmulas utilizadas para el cálculo de la puntuación del cuestionario.  



 

D.​ Aprobación del Comité de Ética del Principado de Asturias 

 



E.​ Hoja informativa para padres que participaron en el estudio: 

ESTUDIO DE CALIDAD DE VIDA PACIENTES CON SÍNDROME DE NOONAN 

El síndrome de Noonan, es uno de los trastornos monogénicos más prevalentes, 

con una incidencia que se estima entre 1/1000 – 1/2500 recién nacidos vivos.  

 

Se caracteriza por tener un fenotipo facial característico, cardiopatía congénita y 

talla baja, entre otro amplio abanico de manifestaciones clínicas también frecuentes. 

Actualmente, algunos trabajos advierten también sobre el mayor riesgo de estos 

pacientes de desarrollar alteraciones psicológicas (ansiedad, depresión), y síntomas 

de TDAH o TEA, lo cual podría empeorar el funcionamiento global y la calidad de 

vida tanto de los pacientes como de sus familias. 

 

Sin embargo, existen escasas publicaciones sobre la esfera psicosocial y la calidad 

de vida de estos pacientes. Consideramos que un manejo global de estos niños, 

que incluya también la esfera psicosocial puede mejorar el pronóstico y la calidad de 

vida. 

 

Por ello, nos gustaría realizar un estudio de la situación de los pacientes con 

síndrome de Noonan para conocer su situación actual y saber cuales son sus 

problemas principales así como cuáles de ellos están más descuidados por los 

profesionales sanitarios y así poder realizar intervenciones posteriores. 

¿En qué consiste la participación en el estudio? 

Para valorar aspectos psicosociales les invitamos a rellenar estos cuestionarios de 

calidad de vida validados, que contestarán tanto el paciente como su familia. 

 



¿Cuáles son los riesgos del estudio? 

La participación en este estudio no supone ningún riesgo para el paciente ya que no 

se realizarán pruebas terapéuticas ni tratamientos adicionales al manejo habitual. 

 

¿Cuáles son los beneficios de participar en el estudio? 

La participación en el estudio no supone un beneficio directo para el paciente, pero 

ayudará a avanzar en el conocimiento de este síndrome, de forma que se puedan 

detectar áreas de mejora en la atención de estos pacientes.  

 

¿Qué pasa si decido no participar en el estudio? 

La participación en este estudio es completamente voluntaria. Si se decide no 

participar en el estudio, esto no repercutirá en el trato que reciba por parte de los 

profesionales sanitarios ni en el seguimiento ni tratamiento de la enfermedad.  

 

¿Existen intereses económicos? 

El investigador no recibirá retribución económica por su participación en el estudio. 

Usted no será retribuido por participar.  

 

¿A quién puedo preguntar en caso de duda? 

Si usted tiene dudas acerca de este proyecto, puede solicitar cualquier explicación 

que desee a lo largo de todo el estudio, contactando con la investigadora principal 

del proyecto, Alicia Pérez Pérez (estudiosdnoonan@gmail.com).  

 

Confidencialidad: 



Se guardará confidencialidad acerca de su identidad en todo momento. Los datos 

resultantes del estudio serán anónimos y sólo se utilizarán con fines científicos.  

Dichos resultados pueden ser remitidos a una publicación médica para su difusión 

en la comunidad científica. Se respetarán los derechos del paciente tal y como 

contempla la La Ley Orgánica 3/2018, de 5 de diciembre, de Protección de Datos 

Personales y garantía de los derechos digitales, podrá ejercer su derecho a acceder, 

rectificar o cancelar sus datos contactando con el investigador principal de este 

estudio. 

 

 

 

F.​ Manifestaciones clínicas separadas por grupos de edad 

 



 

 

G. Comparación de la puntuación de nuestro estudio con otros estudios 

encontrados en la literatura 

>7 AÑOS  

BIENESTAR FÍSICO 

 

AMIGOS 

Nuestro Serra et al 
Fernández López 
et al Nuestro Serra et al 

Fernández López 
et al 

76,7 (15,3) 76,9 (16,9) 77,02 (15,8) 76,1 (18,5) 82,7 (14,8) 75,76 (18,3) 

 

BIENESTAR EMOCIONAL 

 

COLEGIO 



Nuestro Serra et al 
Fernández López 
et al Nuestro Serra et al 

Fernández López 
et al 

72,1 (16,8) 82,5 (15,3) 82,86 (14,3) 59,1 (15,6) 53 (15,8) 55,6 (17,5) 

 

AUTOESTIMA 

 

TOTAL 

Nuestro Serra et al 
Fernández López 
et al Nuestro Serra et al 

Fernández López 
et al 

71,6 (23,8) 70,7 (20,5) 65,3 (22,5) 72,4 (11,1) 74,5 (12,3) 77,33 (10,6) 

 

 

FAMILIA 

Nuestro Serra et al 
Fernández López 
et al 

79 (15,6) 80,6 (19,3) 80,14 (17) 

 

 

 

H. Valores de la muestra de referencia según el cuestionario kindl 
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