	Casoa
	Familia
	Casos índice/ Familiares
	Diagnóstico inicial
	Genotipo
	Diagnóstico final

	
	
	Indices
	
	
	

	1
	1
	Indice
	Noonan
	PTPN11-p.Thr468Met
	LEOPARD

	2
	2
	Indice
	NF tipo I con MCH
	PTPN11-p.Thr468Met
	LEOPARD

	3
	3
	Indice
	NF tipo I con MCH
	PTPN11-p.Thr468Met
	LEOPARD

	4
	4
	Indice
	NF tipo I con MCH
	PTPN11-p.Thr468Met
	LEOPARD

	5
	5
	Indice
	NF tipo I con MCH
	PTPN11-p.Thr468Met
	LEOPARD

	6
	6
	Indice
	Costelloc
	RAF1-p.Ser257Leu
	Noonan con MCH

	7
	7
	Indice
	Noonan
	BRAF-p.GlnQ257Arg
	CFC

	8
	8
	Indice
	Cardiopatía, no diagnostico sindrómico
	BRAF-p.GlnQ257Arg
	LEOPARD

	9
	9
	Indice
	Costelloc
	RAF1-p.Ser257Leu
	Noonan con MCH

	
	
	Familiares
	
	
	

	10
	10
	Madre
	LEOPARD familiar
	PTPN11-normal
	No afecta 

	11
	10
	Hijo afecto (índice)
	LEOPARD familiar
	PTPN11-p.Asn308Asp
	Noonan de novo

	12
	11
	Madre
	Talla baja y facies sugestiva no diagnosticada
	PTPN11-p.Tyr63Cys
	Noonan

	13
	11
	Hijob (índice)
	Hidrops foetalis, muerte neonatal
	PTPN11-p.Tyr63Cys
	Noonan

	14
	12
	Madre
	Talla baja, Sospecha Turner
	PTPN11-p.Asn308Asp
	Noonan

	15
	13
	Padre
	Criptorquidismo
	
	Noonan

	16
	14
	Padre
	Criptorquidismo bilateral
	
	Noonan

	17
	15
	Madre
	Sospecha Noonan
	PTPN11-normal
	No afecta

	18 a 26
	
	
	No consulta, actualmente en evaluación clínica
	7 PTPN+ y 2 SOS1+
	Noonan


