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RESUMEN 
El síndrome LEOPARD o de Moynahan, también llamado lentiginosis múltiple, es una 
rara enfermedad de origen genético que origina múltiples anomalías viscerales, que 
incluye al corazón, y puede ser causa de muerte súbita. Se presenta el caso de una 
mujer de 26 años de edad, con antecedentes de miocardiopatía hipertrófica diagnos-
ticada desde la infancia temprana que es remitida por pérdida de la conciencia rela-
cionada con esfuerzos físicos moderados y muerte súbita recuperada. El estudio 
demostró la presencia de un síndrome LEOPARD con estenosis pulmonar subvalvular 
y miocardiopatía hipertrófica del ventrículo izquierdo como causa de la muerte súbita 
de origen cardíaco.  
Palabras clave: Síndrome LEOPARD, Lentiginosis múltiple, Estenosis subvalvular pul-
monar, Muerte súbita 
 
Sudden death in patients with LEOPARD syndrome  
 
ABSTRACT 
LEOPARD or Moynahan syndrome, also called multiple lentigines, is a rare genetic 
disease which causes multiple visceral abnormalities, including heart abnormalities, 
and may trigger sudden death. The case of a 26-year-old woman with a history of 
hypertrophic cardiomyopathy since early childhood is reported. She was referred to 
consultation due to loss of consciousness, associated with moderate exertion, and a 
resuscitated sudden death episode. The study revealed the presence of LEOPARD 
syndrome with subvalvular pulmonary stenosis and left ventricular hypertrophic 
cardiomyopathy, both of which cause sudden cardiac death.  
Key words: LEOPARD Syndrome, Multiple lentigines, Pulmonary subvalvular stenosis, 
Sudden death 
 
 
INTRODUCCIÓN 
El síndrome LEOPARD o de Moynahan, también llamado lentiginosis múltiple 
o síndrome cardio-cutáneo, es una rara enfermedad de origen genético y 
transmisión hereditaria, según un patrón autosómico dominante que se ca- 
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Figura 1. Región ántero-superior del tórax de la paciente 
con diagnóstico de síndrome LEOPARD, donde se 

evidencian las lesiones en piel (lentiginosis múltiple). 

 
 

Figura 2. Electrocardiograma que muestra signos de sobrecarga sistólica e hipertrofia del ventrículo derecho. 

racteriza por alteraciones en la piel (lentiginosis múlti-
ples) y en la estructura y función del corazón, el oído 
interno, la cabeza y la cara (cráneo-facial) o los geni-
tales1. Según Sarkozy et al.2 y Wakabayashi et al.3, fue 
descrito inicialmente por Zeisler y Becker en 1936, 
luego por Moynahan y Walther en 1969, y posterior-
mente Gorlin lo denominó con el nombre con el que 
se le conoce en la actualidad, LEOPARD.  

El término LEOPARD es un acrónimo formado por 
las iniciales en inglés de las principales manifestacio-
nes (Lentigenes, Electrocardiographic conduction ab-
normalities, Ocular hypertelorism, Pulmonary stenosis, 
Abnormal genitalia, Retarded growth, Deafness)4-6. 

Afecta a todas las razas y es levemente más 
frecuente en los hombres que en las mujeres, su 
incidencia es de menos de un caso por cada millón de 
habitantes. La gama y gravedad de los síntomas y 
características físicas pueden variar en cada uno de los 
sujetos. Se desconoce el origen de la enfermedad, pe-
ro se cree que se relaciona con una mutación germi-
nal en los exones 7, 12 y 13 del gen PTPN11, encon-
trada aproximadamente en el 90 % de los pacientes 
con síndrome LEOPARD, que da lugar a una alteración 
en la diferenciación embriológica de las células precur-
soras de las crestas neurales7.  

Este síndrome es una de las múltiples causas de 
muerte súbita de origen cardíaco. 

 
CASO CLÍNICO 
Mujer de 26  años de edad, mestiza, con antecedentes 
de miocardiopatía hipertrófica diagnosticada al año de 
nacida, que mantuvo seguimiento por Cardiología Pe-
diátrica y que, además, presentaba antecedentes de 
hipertensión arterial desde la niñez sin tratamiento 
médico actual. Acudió en busca de atención médica 

porque hacía aproximadamente un año había pre-
sentado, en dos ocasiones, pérdida súbita de la con-
ciencia, con recuperación rápida, asociada a la reali-
zación de un ejercicio físico moderado. 

Durante la investigación ambulatoria necesitó in-
greso en la Unidad de Cuidados Intensivos del Hospital 
de Sagua la Grande, su área de salud, por muerte 
súbita recuperada (parada cardiorrespiratoria en fibri-
lación ventricular), por lo que fue remitida a nuestro 
centro para la implantación de un desfibrilador auto-
mático implantable.  
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

Al ingreso se observaron múltiples máculas hiper-
pigmentadas diseminadas en toda la piel (Figura 1), 
compatibles con lentiginosis, y se le realizaron varios 
estudios como el electrocardiograma (Figura 2), que 
mostró un eje del QRS a la derecha (+ 120 grados), 
signos de sobrecarga sistólica e hipertrofia del ventrí-
culo derecho; y el ecocardiograma (Figura 3) donde se 
constató la presencia de dilatación de cavidades dere-
chas (ventrículo derecho: 69 mm), morfología normal  
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Figura 3. Imagen por ecocardiografía transesofágica de la 
estenosis subvalvular pulmonar. 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
del aparato valvular pulmonar con membrana subval-
vular que producía un gradiente estenótico máximo 
(pico) de 114 mmHg y medio de 61 mmHg, con flujo 
turbulento por Doppler color. Además, hipertrofia 
concéntrica del ventrículo izquierdo con reducción de 
los diámetros telesistólico y telediastólico, y función 
sistólica normal. Había desproporción entre ambos 
ventrículos, con predominio del derecho, y el resto de 
cámaras y aparatos valvulares eran morfológicamente 
normales.  

La paciente, diagnosticada de Síndrome LEOPARD 
(lentiginosis múltiple y estenosis pulmonar subvalvular 
grave), mientras se encontraba en espera del desfi-
brilador y el tratamiento quirúrgico, hizo otra parada 
cardíaca de la cual no se logró reanimar. 
 
COMENTARIO 
Los lentigos múltiples de pigmentación oscura son el 
sello distintivo visible del síndrome LEOPARD, los cua-
les usualmente no se manifiestan antes de los 5 años 
de edad, aunque pueden estar presentes desde el 
nacimiento o aparecer en los primeros años de vida y 
aumentar de número hasta la adolescencia3. Son má-
culas de forma circular u oval, de tamaño variable, 
generalmente menor de 5 mm de diámetro, de color 
castaño, que se localizan en cualquier sector de la piel 
y mucosa, y no se modifican con la exposición solar7-9.  

El síndrome LEOPARD se caracteriza también por la 
presencia de múltiples anomalías viscerales (cardíacas, 
esqueléticas y genitourinarias)7: pectus excavatum (tó-
rax en embudo), pectus carinatum (en quilla), cifoes-

coliosis, escápulas aladas, anomalías costales, sindac-
tilia y dientes supernumerarios4,7-9. Las anomalías geni-
tourinarias aparecen en cerca del 26 % de los casos, 
fundamentalmente en varones, las más frecuentes son 
criptorquidia e hipospadias. Algunos sujetos también 
pueden presentar pubertad tardía, retraso mental, 
dificultades del habla u otras alteraciones físicas y, 
como en el caso que nos ocupa, muerte súbita10. 

Los defectos congénitos del corazón, usualmente 
estenosis pulmonar o estenosis subvalvular aórtica, 
son los síntomas más graves. En el caso que se presen-
ta, los principales síntomas fueron los lunares múlti-
ples, la excesiva separación entre los ojos (hiperteloris-
mo), la estenosis pulmonar subvalvular grave y las 
alteraciones de la musculatura del corazón (miocardio-
patía hipertrófica).  

Los pacientes pueden presentar múltiples anoma-
lías viscerales siendo las más frecuentes las anomalías 
cardíacas valvulares, como es la estenosis pulmonar 
que determina su pronóstico. A pesar de la frecuencia 
de estas anomalías muchos pacientes son asintomá-
ticos. 

La miocardiopatía no se había incluido anterior-
mente en esta regla, pero es una característica 
importante del cuadro al asociarse con una mortalidad 
significativa y ser per se, causa de muerte súbita. Se 
recomienda que todos los pacientes con múltiples 
lentigos sean investigados cuidadosamente con el fin 
de detectar tempranamente, entre otras alteraciones, 
una posible causa de muerte súbita de origen cardía-
co.  
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