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E descrito o caso de uma crianca do sexo masculino de 3,5 anos de idade,
com estenose pulmonar infundibular isolada fazendo parte da sindrome
Leopard (SL), com destaque & presenca de “lentigens”, principalmente no

tronco.

Todos os achados que caracterizaram a SL estavam presentes: as lentigens,
as alteracdes eletrocardiogréficas, o hipertelorismo ocular, a estenose
pulmonar, (submetida a correcdo cirurgica), as anormalidades da genitalia,
0 atraso no desenvolvimento neuropsicomotor e a surdez.

A sindrome Leopard (SL), também conhecida por
sindrome de mdltiplaslentigens ou cardiocutanea, € urna
entidade genética de alta penetrancia e expressividade
variavel. A designacao L eopard, adotadapor Gorlin ecol.
em 1969 2 destaca as principais caracteristicas clinicas
dessa anomalia através de método mnemonico. Assim
temos: L “lentigens’: E “eletrocardiographic conduction
defects”, O “ocular hipertelorism”; P “pulmonary
stenosis’; A “abnormalities of genitalia’; R “retardation
of growth”; D “deafness’. O diagndstico daSL, por vezes,
torna-se dificil devido a auséncia de um elemento que a
constitui 2.

Para o médico cardiologista, o interesse é a
presenca de estenose pulmonar relacionada a SL,
exigindo complementacéo diagnoéstica dos defeitos
associados.

RELATODOCASO

Crianga de 3,5 anos de idade, do sexo masculino,
apresentou-se para avaliacdo por apresentar dispnéia aos
esforgosdesde o 3° mésdevida, durante choro e mamada.
Produto de gestagdo de termo, nasceu de parto normal
com peso de 3.380g, sendo o0 2° filho de paisjovens e ndo
consangiiineos.

Observou-se atraso no desenvolvimento
neuropsicomotor, mais acentuado na area motora e
sensorial. O peso erade 12 kg eaestaturade 92 em. Alguns
achados do exame fisico chamavam atencao, tais como:
presencade hipertelorismo ocular (fig. 1), baixaimplantagdo
das orelhas, pequenas manchas hipercrénicas de pele,

varidvel no tamanho e em maior nimero naface e tronco
(fig. 2).

Fig.1- Facies na sindrome Leopard (chama atenc&o hipertelorismo
ocular).

Trabalho realizado no Instituto do Coragdo do Hospital das Clinicas da Faculdade de Medicina da Universidade de Séo Paulo.
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Fig.2- Aspecto e distribuicdo das lentigens.

O exame neurolégico mostrou deficit auditivo do tipo
neuro-sensoria e a avaliag8o dos genitais criptorquidiaa
esguerda.

No aparelho cardiovascular verificou-se freqiiéncia
cardiacade 120 bpm, respiratoriade 28 mpm e pressao
arterial de 90 x 60 mmHg, sendo os pul sos periféricos
simétricos e normais a palpacdo. A conformagéo
toracicaerado tipo “pectus carinatum” . O ictus cordis
foi observado na altura do 5.° espaco intercostal
esquerdo e impulsBes sistélicas junto a borda esternal
esquerda.

A ausculta do precordio revelou bulhas ritmicas e 1.°
bulha mais intensa em é&rea triclspide e a 2.° bulha
hi pof onética em area pulmonar. Observou-se ainda sopro
sistélico tipo gecdo de intensidade de + +/4, em borda
esternal esquerda, na altura dos 2% 3.2, 4.° espagos
intercostais.

A radiografia de térax demonstrou trama vascular
pulmonar eéreacardiacadentro danormalidade com discreto
abaulamento do arco médio. O estudo eletro-
vetorcardiogréfico evidenciou sobrecarga atrial e
ventricular direita(fig. 3).
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Fig.3- Estudo eletrocardiogréfico evidenciando sobrecarga de camaras
direitas.

O ecocardiograma revelou importante hipertrofia
ventricular direita com estenose acentuada do tipo
muscular em sua via de saida e discreta insuficiéncia
tricaspide. A valva pulmonar, o tronco e as artérias
pulmonares apresentavam morfologia e dimensdes
normais.

No estudo hemodindmico observou-se presenca de
gradiente de pressdo sistdlicaintraventricular direito de 99
mmHg.

A angiografiaconfirmou a presenca de bandamuscular
andmala no ventriculo direito, ocasionando acentuado
estreitamento nasuaviade saida (fig. 4), além de pequena
comunicacdo interatrial. A ventriculografia esguerda
mostrou distor¢do do septo infundibular na via de saida
lembrando o aspecto encontrado na estenose subvalvar
adrtica

Fig.4- Ventriculografia direita: estenose pulmonar infundibular.

O estudo genético confirmou a hipdtese clinica, sendo
gue o paciente foi considerado mutante, pois seus
ascendentes eram normais, ndo sendo constatado outro
caso na familia. O aconselhamento genético foi baseado
na porcentagem encontrada na populacdo geral, para os
futuros irmé&os e de 50% para os futuros descendentes dos
pacientes.

Considerando-se a estenose pulmonar infundibu-
lar como de importante repercussdo hemodinamica
foi indicada a correcéo operatéria. Os achados intra-o-
peratorios de importancia foram bandas musculares
exuberantes que obliteravam a via de saida do ventri-
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culo direito einsuficiénciavalvar triclspide por alteracéo
do aparelho subvalvar com cordas alongadas e presenca
detecido embrionério.

O procedimento operatério constou de
infundibulectomiae ampliacdo dacémaraventricular direita
com pericardio bovino e alteracdo do aparelho valvar
tricispide foi corrigida através do encurtamento de suas
cordas. A evolugdo pos-operatéria foi considerada
favoravel.

DISCUSSAO

O termo Leopard introduzido por Gorlin é de uso
consagrado e caracteriza os principais achados da
sindrome. Outros autores *# salientam a dificuldade
diagndstica em casos de menor penetrancia e
conseqiientemente menor expressividade clinica. Nesse
sentido parece razoavel considerar como pertencentes
a SL, de acordo com Voron, pacientes que se situem
dentro de um dos seguintes critérios: a) multiplas
lentigens em associacdo com pelo menos duas
alteracdes entre as sete listadas por Gorlin; b) naauséncia
de multiplas lentigens sera considerado o diagndstico
da sindrome , desde que o paciente apresente 3 das
referidas alteracdes e haja um familiar em linha direta
que satisfaca ao item anterior 2.

Deve-se destacar que o presente relato constitui um
exemplo de grande expressividade de sinais clinicos, e
preenche todos os critérios estabel ecidos por Gorlin.

A heranca autossbmica dominante, de
penetrancia variavel, "mutacéo genética, tem sido
enfatizado, ’.

Com relagao aestenose pulmonar compondo aSL, cabe
ressaltar o diagnéstico diferencial com a sindrome de
Noonan que apresenta defeitos cardiacos e extracardiacos
semel hantes, mas sem |entigens. Entretanto, apossibilidade
de que ambas entidades possam estar rel acionadas dentro

de um mesmo contexto sindrémico genético nao é
reconhecidaZ.

Outro aspecto a ser ressaltado é a associado entre
estenose pulmonar e alteragdes miocardicas primarias, tipo
hipertrofias subvalvares, relatadas em cerca de 8% dos
pacientes portadores de SL e observadas no presente caso.

Finalmente, deve-se considerar a possibilidade da
ocorréncia de alteracdes genéticas subjacentes ao
diagnéstico de estenoses pulmonares, 0 que ressalta a
importéncia dainvestigacdo familiar de casos suspeitos.

SUMMARY

The case of a 3.5 year old male child with isolated
infundibular pulmonary stenosis as a part of the Leopard
syndrome, distinguishing the presence of “Letigens”
mostly in the thorax is reported.

Theimportance of thisreport concernstherarity of this
genetic disease. As an attempt to establish the syndrome,
diagnostic criteriawere established for casesin which the
seven major signs are not present.

They arerepresented by lentigens, electrocardiographic
conduction defects, ocular hypertelorism, pulmonary
stenosis, abnormalities of genitalia, retardation of growth
and deafness.
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