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Introducdo Lactente com disturbio da diferenciacdo sexual (DDS), gbnadas palpaveis, com
maculas hipercrbmicas e manchas café-com-leite, apresentando cardiopatia, atraso no
desenvolvimento e triagem auditiva aterada, compativeis com a Sindrome de LEOPARD.
Descricdo de caso Lactente, 2 meses, prematuro, gemelar, nascido com genitdlia ambigua e
méculas hipercromicas difusas. Apresentava genitalia Prader |V, gbnadas palpaveis e orificio
uretral em base do falo. Caridtipo (46 XY), dosagem de testosterona (T), diidrotestosterona
(DHT) e androstenediona normais, e relacdo T/DHT=23. Redlizadas injecfes mensais de
testosterona com aumento peniano satisfatério. Dermatologia caracterizou as lesdes cuténeas
como lentigos. Ecocardiograma apresentando estenose relativa dos ramos pulmonares e
comunicagdo interventricular. Triagem auditiva alterada em ouvido direito. Facies com
hipertelorismo ocular, fronte ampla, 1abios grossos e em tenda e fissuras palpebrais posteriores.
Diante do quadro clinico foi diagnosticada a Sindrome de LEOPARD. Comentéarios Sindrome de
LEOPARD é uma condicdo rara, de prevaéncia desconhecida, com heranga autossomica
dominante, pertencente ao grupo das RASOpatias. Mais frequentemente ocorre uma mutacdo no
gene PTPN11, mesmo relacionado a Sindrome de Noonan. Pode ocorrer sobreposicéo de doencgas
com Sindrome de Noonan, Neurofibromatose tipo 1, entre outras. Seu home é um acrénimo,
correspondendo a Lentigos, Eletrocardiograma alterado, alteragcbes Oculares e faciais, estenose
Pulmonar, Alteragdes em genitdlia, Retardo do crescimento e surdez (Deathness). Podem
apresentar hipospadia com criptoquirdia, associacdo com manchas café-com-leite, hipertelorismo
ocular, baixa implantagdo das orelhas, ptose palpebral, pescoco alado e pectus
excavatum/carinatum. Cardiomiopatia hipertréfica € a cardiopatia mais comum, com risco de
morte stibita, sendo portanto o diagndstico importante para fins progndsti cos desses pacientes.

http://anai s.sbp.com.br/trabal hos-de-congressos-da-sbp/ 12-congresso-brasil eiro-peditri co-de-endocrinol ogi a-e-metabol ogi a/0095-rel ato-de-caso-ambi gui dade-genital -em-um-

paciente.pdf



