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Resumen

El sindrome de proteus (PS) ocurre en uno de
cada millén de recién nacidos vivos. Han sido
publicados aproximadamente 120 casos en la
literatura médica. Tiene caracteristicas como el
crecimiento excesivo, progresivo y segmentario,
a partir de diversos tejidos de todas las capas
germinales. Afecta con mayor frecuencia el tejido
0seo, piel, sistema nervioso central y adiposo.
Inicia entre los 6 a 18 meses de vida.

Palabras clave: Sindrome de proteus, crecimiento
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Abstract

Proteus syndrome (PS) occurs in one out of every
million live newborns. Approximately 120 cases
have been published in the medical literature. It
has characteristics such as excessive, progressive,
segmental growth from different tissues of all germ
layers. It most commonly affects bone, skin, central
nervous system and adipose tissue. It starts
between 6 to 18 months of life.

Key words: Proteus syndrome, overgrowth,
hemihyperthophy.

Introduccion

El sindrome de Proteus (PS) fue descrito en 1979.
(1.4) Esta condicion clinica inicia entre los 6 a 18
meses de vida, tiene como caracteristica principal
el crecimiento excesivo, progresivo, y segmentario
a partir de tejidos de todas las capas germinales.
Afecta con mayor frecuencia el tejido 0seo, piel,
sistema nervioso central y tejido adiposo.

Puede provocar una lesion densa, elevada y muy
acanalada de tejido conectivo conocida como
nevus cerebriformes, considerada patognomaonica
del sindrome. Ademas ha sido asociado a diversos

tumores, complicaciones pulmonares y una alta
susceptibilidad a formar trombos. (1,3,4,7,9) | El
sindrome de Proteus esti asociado a una
mutacion somatica activadora en el gen
serina/treonina quinasa 1 AKT1 (OMIM 164730)
en condicién de mosaico, porque en condicién
universal es letal. Esta mutacion en AKT1 activa
la cascada de sefializacion PI3K-AKT. (2,5) Esta
cascada de sefalizacién participa de la
transduccién de sefial en los factores que
promueven el crecimiento asociado a tirosina
quinasa receptora y la inhibicién de la apoptosis.
(4) El diagnéstico se basa en criterios clinicos
que incluyen “Categorias A, By C".

Los criterios generales (distribucién en mosaico
de las lesiones, ocurrencia esporadica, curso
progresivo) deben cumplir con un criterio
especifico de la categoria A (Nevus del tejido
conjuntivo cerebriforme —CCTN-), o con 2 criterios
de la categoria B (sobrecrecimiento
desproporcionado asimétrico, nevus epidérmico
lineal, tumores especificos antes de la 22 década),
o0 con 3 criterios de la categoria C (malformaciones
vasculares, tejido adiposo mal regulado, fenotipo
facial peculiar).

Las lesiones dermatolégicas cerebriformes rara
vez ocurren durante la infancia, tipicamente se
desarrollan durante la nifiez y a través de la
adolescencia, deteniéndose en la adultez. Por
otro lado el nevus epidérmico lineal, y las
malformaciones vasculares aparecen
frecuentemente en los primeros meses de vida
y permanecen estables a través del tiempo.
Durante la infancia es comun que el crecimiento
excesivo sea dominado por tejido adiposo. Cuando
estan presentes estas caracteristicas es posible
identificar la mutacion en AKT1 en més del 90%
de los pacientes. Si no ocurren estos hallazgos
clinicos, es posible que concuerde con un
sindrome tipo Proteus y una prueba genética es
necesaria en términos confirmatorios. (3.4.6,8)
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Reporte del Caso

Paciente masculino de 2 dos afios de edad. Madre
refiere que a partir del primer afio de vida, nifio
inicia con crecimiento asimétrico del pie derecho,
gue afecta en principio el dedo pulgar y luego al
resto de los dedos. Ademas, el cuadro clinico es
excesivo, progresivo y deformante, por lo que
acude a consulta médica. Al examen fisico, pie
derecho con franca asimetria que aumenta el
didmetro anteroposterior y desplaza todos los
dedos, estos aumentan su diametro con respecto
a los del pie contralateral. Sin signos de edema,
rubor o calor. El llenado capilar es menor a 2
segundos Yy bilateral, pulsos pedios presentes.
Angiotomografia sin malformaciones vasculares.

Discusioén

Paciente sin antecedentes perinatales, ni familiares
de casos similares en ninguna de las lineas
parentales, con crecimiento excesivo, progresivo
y deformante que ocurre solamente en pie
derecho. Estas tres condiciones concuerdan con
las tres caracteristicas generales necesarias para
el diagndstico del Sindrome de Proteus, que son,
distribucién en mosaico, ocurrencia esporadica
y curso progresivo. No hay hallazgos radiolégicos
de malformaciones vasculares y es posible
observar que el crecimiento excesivo no es debido
a edema, sino que aparentemente a tejido blando.
Aunque aun no hay evidencia de todas las
caracteristicas especificas en las categorias A,
B o C. En el cuadro clinico hay que valorar que
la literatura describe que estos hallazgos tienen
su inicio en la nifiez y adolescencia (3.4.6.8), por
lo que pensamos que no estan presentes debido
a la edad del paciente.

Fotografia de miembros inferiores. Pie derecho
con franca asimetria
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