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Paciente de 3 anos que acude a consulta no demorable de
atencion primaria por fiebre y catarro de vias altas. A la
exploracion presenta talla baja y facies dismorfica con hiper-
telorismo, raiz nasal ancha e implantacion baja de orejas,
ademas de testes en ascensor y multiples lesiones pigmen-
tadas de pequefo tamaio (léntigos) que han aumentado en
numero y tamano en los Ultimos meses (figs. 1y 2). Ade-
mas padece retraso psicomotor con alteracion muy evidente
del lenguaje. Recibe tratamiento con propranolol por mio-
cardiopatia hipertréfica diagnosticada en periodo neonatal,
encontrandose asintomatico desde el punto de vista cardio-
vascular.

El pediatra, que atiende a este paciente por primera
vez, sospecha la existencia de un sindrome neuro-cardio-
facio-cutaneo y deriva a neurologia para ampliar estudio.
El neurdlogo solicita prueba de imagen que resulta nor-
mal y estudio genético, el cual es compatible con sindrome
LEOPARD (variante patogénica p. Tyr279Cys, en heterocigo-
sis, en el gen PTPN11). El estudio oftalmoldgico (a excepcion
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del hipertelorismo) y el otorrinolaringolégico (PEATC) resul-
tan también normales.

El sindrome LEOPARD, también llamando lentiginosis pro-
gresiva cardiomiopatica, es una enfermedad autosomica
dominante, relacionada con el sindrome de Noonan, ambas
causadas por mutaciones del gen PTPN11. Se caracteriza,

Figura 1 Facies dismorfica (frente prominente, hipertelo-
rismo ocular, filtrum alargado y orejas de implantacion baja)
y léntigos.
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Figura 2 Pectum excavatum, numerosos léntigos en tronco y
nevus melanocitico en region periaxilar.

seglin su acrénimo, por lentiginosis muiltiples, anomalias en
el electroencefalograma, hipertelorismo ocular, estenosis
pulmonar, anomalias genitales, retraso del crecimiento y
sordera neurosensorial (deafness, en inglés). La aparicion de
la lentiginosis puede retrasarse hasta el final de la infancia,
lo que hace dificil el diagnéstico diferencial con el sindrome
de Noonan'—3.
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