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Resumo: Introdução Lactente com distúrbio da diferenciação sexual (DDS), gônadas palpáveis, com 
máculas hipercrômicas e manchas café-com-leite, apresentando cardiopatia, atraso no 
desenvolvimento e triagem auditiva alterada, compatíveis com a Síndrome de LEOPARD. 
Descrição de caso Lactente, 2 meses, prematuro, gemelar, nascido com genitália ambígua e 
máculas hipercrômicas difusas. Apresentava genitália Prader IV, gônadas palpáveis e orifício 
uretral em base do falo. Cariótipo (46 XY), dosagem de testosterona (T), diidrotestosterona 
(DHT) e androstenediona normais, e relação T/DHT=23. Realizadas injeções mensais de 
testosterona com aumento peniano satisfatório. Dermatologia caracterizou as lesões cutâneas 
como lentigos. Ecocardiograma apresentando estenose relativa dos ramos pulmonares e 
comunicação interventricular. Triagem auditiva alterada em ouvido direito. Fácies com 
hipertelorismo ocular, fronte ampla, lábios grossos e em tenda e fissuras palpebrais posteriores. 
Diante do quadro clínico foi diagnosticada a Síndrome de LEOPARD. Comentários Síndrome de 
LEOPARD é uma condição rara, de prevalência desconhecida, com herança autossômica 
dominante, pertencente ao grupo das RASOpatias. Mais frequentemente ocorre uma mutação no 
gene PTPN11, mesmo relacionado a Síndrome de Noonan. Pode ocorrer sobreposição de doenças 
com Síndrome de Noonan, Neurofibromatose tipo 1, entre outras. Seu nome é um acrônimo, 
correspondendo a Lentigos, Eletrocardiograma alterado, alterações Oculares e faciais, estenose 
Pulmonar, Alterações em genitália, Retardo do crescimento e surdez (Deathness). Podem 
apresentar hipospádia com criptoquirdia, associação com manchas café-com-leite, hipertelorismo 
ocular, baixa implantação das orelhas, ptose palpebral, pescoço alado e pectus 
excavatum/carinatum. Cardiomiopatia hipertrófica é a cardiopatia mais comum, com risco de 
morte súbita, sendo portanto o diagnóstico importante para fins prognósticos desses pacientes.
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