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estenosis pulmonar/ sindrome del leopardo

La presencia de estenosis de la valvula pulmonar
es la patologia cardiaca congénita mas frecuente-
mente asociada al sindrome de Leopard, enfer-
medad hereditaria de baja incidencia, pero que
conviene conocer y diagnosticar precozmente. A
continuacion se describe la evoluciéon de un caso de
sindrome de Leopard asociado a estenosis pulmo-
nar infundibular, desde su nacimiento hasta su tra-
tamiento quirargico.

LEOPARD SYNDROME AND PULMONARY
SUBVALVULAR STENOSIS

Pulmonary valve stenosis is the most frequent
congenital heart disease associated with Leopard
syndrome, an inheritable condition with a low inci-
dence that we should be aware of and diagnose
early. We describe the evolution of a patient with
Leopard Syndrome and pulmonary subvalvular ste-
nosis, from birth to the surgical treatment.

(Rev Esp Cardiol997; 50: 455-457)

INTRODUCCION

El sindrome de Leopard, descrito por Gorlin en
1969 es un complejo de malformaciones genéticas
transmitido de forma autosémica dominante, determi-
nado por un Unico gen, cuyas caracteristicas card
nales se engloban dentro del acronimo LEOPARD:
Lentiginosis, defectoBlectrocardiograficos de la con-
duccion, hipertelorism®cular, estenosis de la valvu-
la Pulmonar,Anomalias en los genitaleRetraso del
crecimiento, y sddera neurosensorial. Ademas, es
frecuente el retraso mental asocfadca frecuencia
del gen causante del sindrome de Leopard en la pobl
cion es muy baja, y su expresion clinica muy variable
Se desconoce la proporcion entre los casos transmit
dos genéticamente y las mutaciones espontaneas.

PRESENTACION DEL CASO

Se trataba de un varon sin antecedentes familiare
de interés, diagnosticado al nacer de sindrome de Le(
pard, que presentaba desde el principio lentiginosis
multiple de predominio en el térax anterior y las ex-
tremidades superiore§d. 1). A los 10 afios de edad
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Fig. 1. Fotografia del paciente a los 16 afios, en la que se obser-
van la facies tipica del sindrome de Leopard, lentiginosis multiple
e hipertelorismo ocular.
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galope, que irradiaba a todo el precordio y axila; en
foco pulmonar y mesocardio el soplo parecia méas as-
pero, y existia un soplo protodiastolico suave 2/6; ade-
mas, se palpaltarill en el tercer espacio paraesternal
izquierdo. En el ECG se detectd ritmo sinusal, con
signos de hipertrofia de la auricula y ventriculo dere-
chos, con sobrecarga sistélica derecha, y rotacion ha-
cia la derecha en los planos frontal y horizontal, que
fueron aumentando en intensidad con la edad. Desde
entonces en la radiografia de térax se observaba la di-
= ‘ - latacion evidente del tronco de la arteria pulmonar,
o P:&EETE i i elongacioén a(’)r_tica y expansion hiliar. EI ECO 2D/Dop-
BYFERNAL ViDeg SeT TO| S : ; pler transtoracico revelaba estenosis pulmonar severa,
regugitacion pulmonar leve, hipertrofia del ventriculo
Fig. 2. ECO-2D a los 21 afios de edad, en proyeccion paraester-derecho y flujo de salida de alta velocidad en el tracto
nal longitudinal, en la que se observa la hipertrofia concéntrica de salida del ventriculo derecho. El estudio espiromé-
del ventriculo derecho. trico practicado fue compatible con déficit ventilatorio
obstructivo severo, y en el estudio psicométrico con la
escalaWISC (Wechsler Intelligence Scale for Chil-
dren) se detectd un nivel intelectual limiteborderli-
ne, (coeficiente intelectual [CI] verbal 63, Cl manipu-
lativo 84, CI total 70), aun con Cl manipulativo dentro
de la normalidad. Al afio siguiente se realiz6 el primer
estudio hemodinamico, pero el paciente decidié no ser
intervenido quirdrgicamente.

Tres afios mas tarde se repitid la ecocardiografia,
observandosefi§. 2) un septo muy hipertrofiado (20
mm), auricula derecha dilatada, con el tabique abom-
bado hacia la auricula izquierda, ventriculo derecho
hipertrofiado, regurgitacién mitral leve, con onda «a»
muy prominente; regurgitacion adrtica ligera, regurgi-
tacion trictspide ligera e importante hipertrofia infun-
dibular pulmonar que condicionaba obstruccién y flu-
jo turbulento, con un gradiente maximo de 85 y un
gradiente medio de 55 mmHg. Se realizd un nuevo es-
tudio hemodinamico de cara al tratamiento quirdrgico,
Fig. 3. Estudio ventriculogréfico del paciente a los 21 afios de pero en el Ultimo momento el paciente se negé a ser
edad, en proyeccion oblicua anterior derecha, en el que se obserintervenido.

o1 ] VenUicul serecho, i esteois el Wundlbul UMY Y Einalmente, con 21 afos de edad, dado el deterioro
nar. progresivo, con astenia y disnea de medianos esfuer-
zos que le impedia desarrollar una vida normal para su
edad, el paciente se decidi6 por la intervencion quirdr-
fue enviado por su médico de cabecera al cardi6logogica, para lo cual se realiz6 un tercer estudio hemodi-
por disnea de grandes esfuerzos (correr en bicicleta @amico {ig. 3) en el que se objetivo estenosis pulmo-
excursiones por la montafia), habiendo pasado el dltinar infundibular muy severa (existia un rodete en la
mo invierno numerosos catarros de repeticion, y desdéase del infundibulo, seguida de un desfiladero limita-
entonces habia sido controlado ambulatoriamente emlo por los dos componentes de la cresta supraventri-
las consultas de cardiologia. Presentaba hiperteloriseular que se hallaban hipertrofiados), con valvula pul-
mo, pero no se evidenciaban alteraciones auditivas ninonar ligeramente engrosada sin signos de estenosis;
genitales. marcada dilatacion del tronco y rama izquierda de la
A los 15 afios ingresé hasta 3 veces, siendo diagarteria pulmonar; importante gradiente sistolico entre
nosticado de infecciones de las vias respiratorias altas;amaras de entrada y salida del ventriculo derecho,
decidiéndose entonces el tratamiento quirdrgico. En lacon presion de llenado ligeramente elevada; la rela-
auscultacion pulmonar destacaban estertores teleinsption entre las presiones de cavidades derechas e iz-
ratorios y sibilantes de alto tono diseminados, y en laquierdas era de 1,6 (ventriculo derecho/aorta).
auscultacion cardiaca se apreciaba en apex 1R apaga-En la intervencion se constato la estenosis infundi-
do, soplo pansistélico 5/6 que englobaba 1R y 2R, corbular severa y difusa por hipertrofia severa de bandas
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musculares, realizandose reseccion de las extensiondermedad cardiaca aparece tipicamente en la primera
parietal y septal de la cresta supraventricular y de tejiinfancia, y su curso es progresivo, de ahi la importan-
do fibroso del septo infundibular, comprobandose uncia de su control. La anomalia encontrada en nuestro
gradiente residual de 40 mmHg. El postoperatoriocaso es inhabitual, ya que no estaban afectadas ni la
curso sin complicaciones. Transcurrido un mes y me-valvula pulmonar ni la adrtica. Cabe especular sobre
dio desde el tratamiento quirdrgico, el paciente puedda posibilidad de que sea una forma parcelar de mio-
realizar una vida normal para su edad y sube a diaricardiopatia hipertréfica con afectacion predominante
los cuatro pisos de escaleras hasta su domicilio, puesdel septo e infundibulo. Ademas, habia un déficit ven-
to que lo tolera perfectamente. En el ECO 2D/Dopplertilatorio importante, que convendra seguir a lo largo
transtoracico se observa todavia un ventriculo derechale los afios, por su posible mala evoluGigm2) de-
hipertrofiado, pero con un grosor septal maximo defectos electrocardiogréficos, de los que los mas fre-
1,54 cm (significativamente menor que en la explora-cuentes son el alargamiento del intervalo P-R, hemi-
cién preoperatoria). blogueo anterior, ensanchamiento del QRS, y bloqueo
cardiaco completo, siendo el significado funcional de
DISCUSION estas anomalias muy variable. Nuestro paciente no ha
presentado ninguno de ellos. A diferencia de lo que
Dado que las anomalias asociadas al sindrome decurre en las estenosis valvulares pulmonares en las
Leopard son potencialmente graves, es obligatorio suue el tratamiento se realiza en la mayoria de los ca-
diagnéstico precoz. Su caracteristica mas singular esos mediante la dilatacion percutanea con balén, en la
la aparicion de numerosos lentigos, aunque tambiérestenosis del infundibulo pulmonar (como ocurria en
pueden aparecer en otras entidades como los sindrawestro paciente) suele existir hipertrofia muscular se-
mes de Peutz-Jeghers y de Cafn&on pequefias vera y difusa a este nivel, siendo el tratamiento de
manchas de color marrén oscuro (de hasta 5 mm deleccion quirdrgico, extirpando aquellas porciones fi-
diametro), con distribucion de predominio en el cuello bromusculares que obstruyen el tracto de salida del
y extremidades superiores. Su nimero aumenta con laentriculo derecho
edad, y se diferencian de las efélides en diversos as-
pectos:1) en ocasiones los lentigos estan presentes ya
al nacer, y otras veces surgen poco después (siempre
antes de los 5 afios de edad), mientras que las efélidessLIOGRAFIA
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anomalias como la fibroelastosis endocérdica). La en-
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