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Resumo: Introducdo: A sindrome de LEOPARD é uma doenca de heranca autossdmica dominante,
causada por mutacBes da proteina tirosina fosfatase, codificada no gene PTPN1l. Ela se
caracteriza principamente por multiplas lentiginoses, aém de diversas ateragdes sistémicas
especificas. A suspeita diagnostica € clinica, e a confirmagéo € obtida por meio do achado da
mutac8o genética. Descricdo do caso: Paciente do sexo feminino estd em acompanhamento no
servico de dermatologia por manchas café com leite em face. Levantou-se a hipétese de sindrome
de LEOPARD ja no pés-parto, e foi feito rastreio para doencas associadas. A ecocardiografia
demonstrou miocardiopatia hipertréfica e estenose da artéria pulmonar. Com 8 meses de vida, a
paciente realizou cirurgia cardiovascular para correcdo das alteragdes cardiacas. Atuamente, com
6 anos de idade, ela apresenta retardo no desenvolvimento neuropsicomotor e perda auditiva
bilateral leve. A inspecdo da pele, ha mdltiplas maculas hipercromicas disseminadas em face,
pescoco e tronco. A paciente tem diagnéstico clinico de Sindrome de LEOPARD e exames
complementares com alteraces caracteristicas da doenca. Discussdo: LEOPARD é um acrémio
das caracteristicas da sindrome, que incluem: L: lentiginoses, E: alteractes eletrocardiogréficas,
O: ocular (hipertelorismo), P: pulmonar (estenose), A: anormalidade da genitdlia, R: retardo do
crescimento e D: deafness (surdez). As manchas lentiginosas sdo encontradas em até 90% dos
pacientes. O diagnostico é clinico, confirmado por estudo genético. O manejo € multidisciplinar,
destinado ao controle das anormalidades encontradas na sindrome. A terapia dermatoldgica
envolve protecdo solar e controle periodico das lesdes cutaneas. O prognostico geralmente é
favorével, dependendo das alteragbes encontradas e da agilidade diagnodstica. Conclusdo: Os
pacientes com Sindrome de LEOPARD necessitam de um acompanhamento multidisciplinar para
correcdio das anormalidades que mais prejudicam a qualidade de vida e sobrevida destes. E de
grande importancia uma suspeita diagndstica precoce para um melhor prognostico.
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