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Ziel der Studie: Das Hauptziel dieser Umfrage besteht darin, vertiefte
Einblicke in muskuldre Symptome bei Patient*innen mit Noonan-Syndrom
(NS) zu erhalten. Unsere Absicht ist es, die Haufigkeit, Art und Schwere
dieser Symptome zu verstehen, um zukilnftig zur Verbesserung der
Diagnose- und Behandlungsmoglichkeiten flir NS-Patienten mit muskularen
Symptomen beizutragen.

Insbesondere sollen folgende Fragen beantwortet werden:
1. Wie haufig treten muskuldare Symptome bei Patient*innen mit
Noonan-Syndrom auf?
2. Welche muskuldaren Symptome treten auf?

Hintergrund: Das autosomal-dominant vererbte Noonan-Syndrom (NS) wird
durch Mutationen in Genen verursacht, die am RAS-Mitogen-aktivierten
Protein-Kinase (RAS-MAPK)-Signalweg beteiligt sind. Es zeichnet sich durch
verschiedene korperliche und entwicklungsbedingte Anomalien aus,
darunter phanotypische Auffalligkeiten, Herzfehler, Wachstumsstérungen
und urogenitale Defekte. Aktuelle Erkenntnisse deuten darauf hin, dass
betroffene Patient*innen auch Merkmale aufweisen kénnen, die dem

kongenitalen myasthenen Syndrom (CMS) dhneln und sich beispielsweise
durch eine Belastungsintoleranz darstellen, was bisher wenig dokumentiert
wurde.

Einschlusskriterien: Diese Studie schlieRt alle Kinder und Jugendliche mit
genetisch bestatigter Diagnose eines Noonan-Syndroms ein.

Ablauf der Studie: Sofern Sie Patient*innen mit NS betreuen oder betreut
haben und sich an unserem Projekt beteiligen mochten: Teilen Sie uns
zunachst lediglich die Anzahl lhrer NS-Patienten in einer Antwortmail auf
diese  ESNEK-Abfrage mit. Wir senden lhnen dann einen
Datenerhebungsbogen zu, mit der Bitte, diesen auszufiillen und an uns
zurlickzusenden. Die Daten werden in pseudonymisierter Form erhoben. Zu
diesem Zweck wird auf dem Datenerhebungsbogen eine fiinfstellige
Patientennummer erstellt (zweistelliges Standortkennzeichen + dreistellige
fortlaufende Nummer). Zusammen mit dem Datenerhebungsbogen werden
Ihnen auch Einverstandniserklarungen mit der Bitte zugesendet, diese von
den Sorgeberechtigten und den Teilnehmenden nach Aufklarung
unterschreiben zu lassen. Der Zeitaufwand betrdagt pro Patient ca. 15
Minuten. Fir etwaige Rickfragen stehen wir lhnen jederzeit zur Verfligung.
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