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ANTECEDENTES



. ANTECEDENTES

El término Sindrome de preteus fue acufade por primera
vez por Wiedeman y colaboradsres (1), para describir a con-
dicigén de cwatro pacicntes, caracterizada por un desorden de
malformaciones mesodérmicas consistentes en gigantismo de ma
nos y/o pies, hipertrofia parcial, tumores subcutineos y - -
otras anomalias, dividiendn las manifestaciones c¢linicas en

mayores y asociadas.

El nombre de este Sindrome se deriva del Dios griego -
Proteus (el polimorfo, el viejo hombre delm ar), quien podia

cambiar de forma a voluntad para evitar la captura.

£n forma retrospectiva, a la literatura previa a 1983,
se hahian identificado pacientes, incluyendo las descripcio-
nes de Temtamy y Rogers en 1975 (2}, en la que sc menciona -
un nifioc con gigantismo parcial de ambas manos, nevo pigmenta

do, hemihipertrofia y anomalias crancanas.

(3

- &

P

Briticsh Medical journal del 6 de Diciembre de --
1884, Sir Frederick Treves reportd por primera vez a un hom-
bre que demostraba una apariencia extraordinaria, con una se
rie de deformidades. El sujeto con éstas deformidades fue --
descrito con detalle en "Transactions of the Patological - -
Society of London"™ en 1885 como "un hombre que se ganaba la

vida exhibiéndose a si mismo como el Hombre Elefante". En la



~

revisidon de los modelos esqueléticos, las anomalias &seas, y
los documentos escritos sobre Joseph Merick, el original Hom
bre Elefante, se sugiere fuertemente quec éste se encontraba

afectado por el Sx de Proteus, y no por Neurofibromatosis tg
mo se habia supuesto, ya que presentaba lesiones en mocasin,
hiperostosis del craneo, y ausencia de manchas café con le--

che, todo lo cual caracteriza al Sindrome (3).

Un individuo mds fue descrito previamente en 1928 por
Graetz, con sobrecrecimiento generalizado, y algunos casos -
esporddicos se han publicado desde entonces, pero solamente
Wiedeman y cols., Cohen y Hayden (1979) y Costa y Cols - ---

(1985}, han encontrado mias de 1 persona afectada (4).

SX DE PROTEUS
DESCRTPCION Y HALLAZGOS CLINTCOS.

El Sindrome de Proteus es un desorden congénito nuevo
que consisle en una serie de malformaciones mesodérmicas. Es
te sindrome pretende clasificar diversos pacientes con una -
constelacidon de defectos de nacimiento y desarrollc que no -
se pueden incluir dentro de otros desdrdenes previamente des
critos, Estos pacientes muestran una variabilidad morfoldgi-

ca importante.

El tiempo de manifestacion de las anormalidades mds ob

vias es entre el nacimiento y el periodo postnatal temprano,



pueden encontrarse durante el desarrollo del primer afdo y/o
los primeros anos de la vida. Los cambios pueden ser geneva-
lizados, unilaterales, localizados, o la combinacidn de és--

Lus.

Inicialmente Wiedeman y cols, (1983}, publicaron la --
morfologia de 4 pacientes, que aunque mostraban similitud en
tre si, también cursahan con algunas vartaciones en su con--
formacién. Estos antores dividieron en dos grandes grupos --

las anomalias clinivas encontradas:
A) HALLAZGOS CLINICOS MAYDRES. -

1.- Gigantismo Parcial de Manos y/0 Pies: Se enfatiza la -
ocurrcncia bilateral de algunos casns, encontrando en
atros ocurrencia unilateral, en donde se encuentra hi-
pertrofia de metacarpianos y/o metatarsiano en todos -
los casos. Se confirma en la mayoria hipertrofia de te
jidos blandos y tejido adiposo. El Tejido adiposo pue-
de crecer difusaimentc con scntide de una lipomatesis di

fusa congénita.

2.~ Nevo Pigmentado: Se encuentra la pie)l resaltada y rugo
sa. Puede o no ser en forma sistémica, sicndo de varia

ble intensidad y distribucion.

3.- Hemihipertrofia: Parcial o completa. Se ha encontrado

coincidentemente afectando el lado izquierdo, sin em--



bargo existen series en las que se encuentra del lado
derecho cn igual proporcidn que el lado izquterdo - -

(Dawn Clark).

Tumores Subcutfinecos: Pueden encontrarsa coma angio
venosos, linfangiomas, lipomas, pueden crecer o desa--
rrollarse ripidamente, o permanecer sin camhios e in--
clusive involucionar. Algunos son lipomas puros o lin-
fangiomas, mientras que otrTos son tumores mixtos (lin-
fangiolipomas, lipolinfangiomas, lipolinfangiohemangio-

mas}.

Anormalidades Craneales: Pudiéndose encontrar presente
macrocef{alia y/o asimetria del cridneo. Se prescntan --
una o mis protuberancias d6secas redondeadas en la re- -

g10n frontotemporal o parietooccipital del crinco.

Crecimiento Acelerado: Frecuente por lo menos en los -

primeros anos de la vida.

Anormalidades Visceraies: Fn formo variable,
ciandose en algunos casos como anomalias puimonares --

quisticas.

B} HALLAZGOS CLINICOS ASOCIADOS.-

Involucro Craneofacial: Macrocefalia v/o asimetria del

crineo.



- Indice de Crecimiento Acclerado: Menos marcado en los
tiltimos afos de 1a nifie7s v 10s primeros de la adoles--

cencia,

- Disminucion dei Tejido Subcutdneo y Atrofia Muszular:

Observado enla mayoria de los casos.

- Funcion Mental Conservada: Solo reportandose algunos -

casos aislados con retardo mental.

- Varicosidades: Reportadas en los primeros casos, sien-
do posiblemente acentuadas por la hipotrofia del Teji-

do Subcutineo.

Este Sindrome pudiera clasificarse dentro del grupe de
los desordenes que incluyen hamartomas congénitoz, y de algu

na mancra, similar a los sindromes neurocutineos congénitos.

Como se menciona en los hallazgos clinicos asociados,
el desarrollo psicomotor se encuentra normal, aunque se re--

portan casos con actividad convulsiva.

Se encuentra un crecimiento vertical marcadamente ace-

lerado, y en algunas series, la edad 8sea esti retardada.

Una de las anomalias mas freccuentemente encontradas en
¢stos pacientes son las anomalias esqueléticas, manifestadas
por la ya descrita Hemihipertrofia, exostosis y macrodacti--

lia. Puede encontrarse escoliosis, hallazgo frecuente que --



puede ser severo, asi como genu valgo asociado.

Los dedos mucstran desviacidn lateral o medial, v mues

tran exostosis en forma variable,

Puede observarse una serie de defectos cutances, sien-
do las lesiones mas caracteri{sticas las descritas como "Cerc
broides"”, en mocasin, o hiperplasia giriforme. Las masas - -
plantares a menudo son simétricas, e histolégicamente corres
ponden a Nevos de Tejido conectivo o lipomatosas, pensando -
algunos autores que estas configuraciones son patognoménicas

de dicho desorden.

Otro hallazgo cutdnco mayor es el de las masas subcutd
neas, que muestran gran variedad histoldgica: algunos auto--
res piensan que la presencia de masas lipomatosas son un ha-
llazgo histoldgico patognomdnico, sin emhargo no es necesa--
ria para hacer el diagndstico. Una tercer anomalia cutdnca -

la constituye el neva epidérmico linear o redondo.

Constantemente <e rveporta la presencia de Hipotrofia -
muscular localizada o disminucidén de la grasa subcutidnea, --
que da un aspecto de extrema delgadez a las extremidades y -

el tronco en sus partes afectadas.

A nivel visceral pueden encontrarse alteraciones como

hemangiomas cavernosos cn estdmago, hazo y cordén espermiri

co, asi como lipomatosis pélvica.



Puede encontrarse en casos aislados problema pulmonar
restrictivo por hipertrofia costal, o neumonitis crobnica por
aspiracion, asi como Hamartoma mixte mesénquimo-hronquiai, -
en 16bulos pulmonares, o bien quistes pulmonares. Otras alte
raciones viscerales se han reportado como Nefromegalia doble

sistema colector y Hernia hiatal.

Entre las anomalias oculares vistas, se encuentran mas
frecunentemente c¢l estrabismo, tumores epihulbares, catara- -

tas, nistagmus, hipertrofia ocular y miopia.

Los defectos orales incluycen arco palatino alto, im- -
plantacidn andmala de los dientes, y coloracidn obscura de -

los mismos.

Los cambios genitales son rtaros, pero pueden presentar

ran pntadns 1 [ A |
ccon oootnas L, ¥ 5t nan

tipo de la hipertrofia peneana, macroorquidea y genttales am

Existe una marcada tendencia a desarrollar malignidad
en los tumores viscerales o subcutaneos, sin emhargo hay po-
cos casos publicados al respecto, de los cuales llama la - -
atencidén la presencia de un mesotelioma de la tGnica vaginal
del testiculo, en el cual se encontraba previamente una hi--

pertrofia tumoral acompandada de hidrocele (5).



La forma de presentacion de este Sindrome es sumamente
variada, ya que como se menciona mas adelante cada vez se en
cucitran casos con distintas manifestaciones de las descri--
tas previamente, por lo que el nombre de Sindrome de Proteus

es excelent. 7 csla entidad patoléagica.

Radioldgicamente se encuentran diversas anomalias. El
gigantismo parcial de manos y/o pies ha sido un hallazgo - -
constante en el Sx de Proteus, por lo que se encuentra hiper
trofia 6sea, con aumento en la longitud y el grosor del hue-
«0, asociada a un soubrecrecimiento de los tejidos hlandoas, -
Pueden observarse; dreas de czlcificacidn de los mismos. lLos
contornos Oscos muestran irregularidad en los mismos sitios
de calcificacién blanda y se puede observar claramente la di
ferencia en el tamafio de los huesos con respecto al lado con

tralateral en el caso de hipertrofia (6).

La edad dsea puede encontrarse retrazada en la extremi
dad afectada por la hemihipertrofia, sin emhargo se reportan

algunos casos con edad 6sea adelantada.

Otro defecto 6seo observado radiolégicamente lo consti
tuyen las exostosis miltiples en las falanges, mostrando cla
ramente la diferencia de densidad ésca. Frecuentemente sc en

cuentra genu valgo bilateral.

En el cridneo se encuentran imigenes nodosas de predomi

nio frontal y parictal. Estas parecen ser protuberancias con



génitas debidas a engrosamientos diploides lccalizados. Cuan
do se encuentran en la regidn frontal dan una forma especifi
ca al crinco descrita como “casco de Casoar"”, recordando 1la

forma de la cabeza de un pijaro australiano. En alemin se ha
denominade "crince encorvade”, lo cual ¢s mis adecuado. va -
que las nodosidades no sicmpre son frontales. Puede observar

se asimetria del craneo o cuello.

Las costillas estin hipertrofiadas, dando lugar a una
asimetria del térax. En la espina dorsal se ohserva escolio-
sis en la gran mayoria de los casos, con cuerpns vertebrales
irrcgulares, encontrindose éstos agrandados y displisicos, -
por lo que reciben el nombre de '"megaspondilodisplasia™. La
escoliosis puede ser de moderada a severa. La xifosis puede

también ocurrir concomitantemente.

Las imagenes con TAC han sido utiles, sobre todo en la
bisqueda de tumores intraabdominales y pélvicos, como en ¢l
caso dc los lipomas, que cada vez se reportan en mas pacien-
tes. Una imagen transversa de TAC puede demostrar una lipoma

tosis extensa mediante densidades intrapélvicas cobscuras.

En las malformaciones mesodérmicas interviene con gran
ayuda la Resonancia Magnética, ya que demuestra la extensidn
de las lesiones del tejido hlando, indicando sus valores re-

lativos de las fases Tl y T2 en secuencias apropiadas (7).



JUSTIFICACION
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JUSTIFICACION

Dada la escasa documentacidén de los casos descritos co
mo Sx de Proteus, se hace necesario conocer a los pacientes

con dicha patologia registrados en el Hospitail infautil

ac -
México, para compararlos con algunos de los que se han publi
cado en la literatura de otros paises, c¢n [uncidn de demos--
trar ¢l polimorfismo de estc Sindrome, y describirlo entre -

la poblacidn infantil de nuestro Hospital.



OBJETIVOS
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OBJETIVOS

- Presentar los casos que se han encontrado en el Hospi-

tal Infantil de México de Sindromc de Pratens.

- Demostrar el polimorfismo del Sindrome medidntee la --
comparacién de los casos de Sx de Proteus del Hospital
Infantil de México con los reportados por otros auto--

TeS .

- Hacer una revision de l1a literatura publicada con res-
pecto al Sx de Proteus citando las diferencias morfold

gicas que los diversos autores han encontrado.



PRESENTACION
DE
CASOS CLINICOS
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CASO No. 1
Nombre: J.E.E.
Edad: 5 a 7/12
Sexo: Masculino
Registro: 6306654
A.H.F.,- Madre dec 30 anos al nacimientn del niflo y pa-

dre de 33 afios, no consanguineos. Resio

importancia.

A.P.N.P.- Producto de la G:1V, de término, con amenaza de --
parto prematuro a las 31 SDG. Parto eutdcico, sin datos de -
hipoxia neonatal. Cursé con vdmitos y diarrea durante los --
primeros ocho dias de vida. DPM normal. ADD: Peso al naci- -

miento 3,400 Kg.

P.A.- Inicia al nacimiento manifestindose por Gigantismo de
pie izquierdo, con incremento progresivo del mismo, y aumen-

to de volumen de 4o0. y Su. uiilejes dcl pie devacha.

b
El paciente fuec captado en la Consulta Externa <el HIM

a la ecdad de 1 a 6/12, teniendo un peso de 9 Kgs. y una ta--

1la de 70 cms.

Clinicamente se cncontraha a paciente masculino de - -
edad aparente igual a la cronoldgica, integro, mal conforma-
do. Crineo normoc&falo sin exotosis ni hundimienteo. Ojos =--
con pupilas normorrefiéxicas e isocdricas. ONG normal. Cue--
1lo sin alteraciones. Térax normolineo, con manchas café con

leche en cara posterior de todrax. Arca cardiasca sin deformi-
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dad ni Hipcractividad. Ruidos cardiacos ritmicos y de buena

intensidad. Campos pulmonares bien ventilados. Abdomen blan-
do y depresible. sin presencia de masas palpables. Extremida
des: Gigantismo de miembro inferior izquierde con las si- --
guientes medidas. HMuslio izguicvds 2 cle dervecha 23

cms., pie izquierdo 13 cms., pic derecho J0 cms. Mancha café
con leche en antebrazo derecho. El aumento de volumen era --

més evidente en tercin distal de la extremidad afectada. Ge~

nitales de acuerdo a edad y sexo. Neuroldgicamente integro.

Junio de 1Y87: Las manchas café con leche en las zonas
mencionadas se encuentran con una morfologia alargada, en --
abundante cantidad. En la regién lumbosacra se detectd una -
lesidn rugosa con ligero levantamiento de color café con le-
che. Presentd aumento de volumen en hemiabdemen dereche, ast

como hemitdrax derecho.

A la edad de la 3/12: Se detecta macrodactilia de 2o.
y 3er. ortejos del pie izquierdo. Se realiza reseccidn de --
20. rayo del mismo pie, reportindose por Patologia cortes --
histoldgicos de piel con hipergueratosis, acantosis y papilo
matosis focal; el tamano del dedo resecado era de 6.5x4x3.5
cms. La circunferencia de ese pie era de 20 cms. y 14 para -

el derecho.

La 8 /12: Se realiza cirugia abdominal por aumen-

to localizado a expensas de tumoracidn en hemiabdomen dere--
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cho de 5x5x5 cms., pensdndose entonces en un linfangioma, Du
rante el acto quirfirgico se encuentra en su lugar abundante
tejido adiposo, de la cuzl ce temaz biposia. Sc ancxa reporte

de Patologia.

Sels meses después la tumoracién sc habia incrementado
hasta 18x15 cms. Se resecd el tejido adiposo 90%. Patologia
reportd escasas células gigantes multinucleadas de tipo a --
cuerpo extrafio. La biopsia de piel reportd hiperqueratosis -

papilomatosa mds acantosis.

Cursd con Ictiosis y presencia de lesiones verrucosas
en placas lineares identificadas como Nevus verrucoso en - -
tronco, extremidad superior derecha, cuello, escipulas y pec

toral derecho.

Aclugimenie se eHClLenLra €n control por ia consulta ex
terna, durante lo cual se¢ ha observado mayor incremento del
miembro inferior izquierdo en su longitud, y las lesiones hi
perqueratésicas han auvmentado, tomando el aspecto de las ca-

racteristicas "lesiones en mocasin".

Q 87-931.. Piel con neoformacidn compatible con nevo -
verrucoso.
Q 88-1683.. Tejido adiposo compatible con lipoma.

Q 89-649.. Tejido adiposo compatible con lipoma.
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Caso No. 2
Nombre: R.A.R
Edad: 4a 10/12
Sexo: Masc.lino
Registro: 655115
A.H.F.- Padre de 62 arnos y madre de 38 afos al naci- -

mientsS, ns Consaugulneos, Kesto de antecedentes negados,

A.P.N.P.- Producto de G:1X, de embarazo a término, nor
noevolutivo. Parto vaginal, distdcico con aplicacién de For-
ceps. Datos de hipoxia moderada al nacimiento. Peso al naci-

miento de 3,700 Kgs. DPM normal.

P.A.~ Inicia a los 4 anos con aumento de volumen de he

micuerpo derecho.

Clinicamente se cncontrd a pacinete masculino de edad
aparente menor a la cronoldgica, obeso, integro. Créneo nor-
mocéfalo, sin exostosis. Ojos con epicantus, pupilas normo--
rreactivas. ONG: Puente nasal alto; paladar alto, ojival. -~
Presencia de Nevo linecal en nuca. Térax con asimetria de he-

mitdrax superior derecho; aumento de separacidn de tetillas.

€

ardiopuimonar sin compromiso. Abdomen blando y depresible,

sin palparse masas. Genitales con 0.5 cms. de aumento de lon
gitud del testiculo derecho. Se detectd leve escoliosis lum-
bar. Extremidades con manos anchas, con sindactilia de 20. y
3er. dedos de mano derecha, con hiperlaxitud articvlar. Sin-

dactilia de 20. y 3er. ortejos bilaterales, con separacidn -
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de pulgares de los pics; implantacidén alta del 4o0. ortejo; -
pliegue anterior marcado. Nevo lineal e¢n dorso de pie dere--
cho. Se obscervéd hiperqueratosis en nevus del dorso de la ma-
no derecha. Mancha café con leche en cara anterior de muslo
derccho. Diferencia de longitud de 1 cm. del miembro infe---
rior derecho con respecto al izquierdo. Atrofia de miembro -
superior izquierdo. Hemihipertrofia derecha. Peso y talla --

por arriba del percentil 97.

Posteriormente s¢ detecta Nevo hipocrémico en cara pos
terior del cuello, brazos y antebrazos, asi como caras ante-

riores de muslos y piernas, siguiendo trayectos lineares.

Se realizaron eximenes complementarios para detectar -
anomalias asociadas, encontrando EEG; anormal, con ligera --

acimetria por bajo voltaje derecho.

US4t abdominal: Normal. ECG: Bloqueo incompleto de rama

derecha del HH.
TAC: Normal,

Cuatro meses después se detecta un desnivel de miembro
inferior de 2 cms, y se realiza cariotipo que se reporta co-

mo 406 XY, masculino normal.

Se realiza el Dx de Sx de Protceus en base a Hemihiper-

trofia, Nevo verrucoso, hiperqueratosis palmar y plantar.
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Actualmente cursa con infecciones frecuentes de vias -
respiratorias, y se ha encontrado aumento progresivo de la -

hemihipertrofia derecha.
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Caso No. 3
Nombre: N.R.M.A.
Edad: 1! anos
Sexo: Femenino
Registro: 682887
A.N. .- Madre de 41 anos y padre de 42 anos al naci- -

miento de la nina, no consanguineos. Sin antecedentes de im-

portancia,

A.P.N.P,+« Producto de la G:VI1lI, dc embarazo normoevo-
lutiva, a término, obtenida por parto eutbcico, sin hipoxia

neonatal. Peso al nacimicnto de 4 kg. DPM normal.

P,A.- Inicia desde los 3 anos al notar la madre aumen-
to acelerado en la talla, refiriéndola mayor en comparacidn
con sus hermanos a esa edad. Asi mismo referia gigantismo de

hemicuerpo izquicerdo desde ef nacimiento,

Clinicamente se encontrd paciente femenina de edad apa
rente mayor a la cronoldgica. Crineo normocéfale, con exosto
sis occipital de 3x3 cms. Quiste epidermoide conjuntival bul
bar del ojo izquicrdo. Estrabismo convergente. ONG sin alte-
raciones. Cuello normal. Hemitdérax izquierdo hipertréfico, -
con hemangiolipoma que ocupa, toda su superficie y abarca --

hasta regidon dorsal dcl mismo lado.

Nevo verrucoso en cara anterior de hemitdrax izquierdo

y miembro superior izquierdo. Manchas vinosas en la misma re
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gidén toridcica. Mamas estadio Tanner 111. Cardiopulmonar sin
compromiso. Xifoescoliosis dorsal. Miembro inferior con ge-
nuvalgo bilateral. Engrosamiento plantar con prominencia de
pliegues. Desviacidén interna y abduccidn del primer dedo de

mune e

cha, ron discreta macrodactilia del mismo. Pies --

con ndédulos amarillos bilaterales en dorso. Peso: ¢0 Kgs.,

talla: 1,70 mts. (arriba del percentil 97).

Ingresa a los 9 anos al servicio de Neurologia por Sx
de fCompresidn radicular, con dificultad progresiva para la -
marcha, llcgando a la imposibilidad total para deambular. --
Dentro de los estudios realizados, la Rx de columna demostéé
osteoporosis general, luxacion y fractura de T12 a L2, con -~
espondilolistesis anterior de L3. Resonancia magnética que -
confirma anterolistesis de L3 con basculacidn de L2 puste- -
rior. Desplazamicnto medular a la derecha en {14 y 51z, Her-
niacidén de discos intervertebrales en Tiu-Tli. Miclograiia -
normal. USG abdominal normal. Se reaiizd biopsia de piel en
sitio de nevo verrugoso, confirmando dicho diagnéstico por -

atologia. S¢ rcaliczd lamincctemic de Ti2-L1, reportihdoce -
por Patologia fragmentos Oseos y cartilago con cambios dege-

nerativos y misculo con cambios miopdticos leves.

Posteriormente continfla hasta la fecha con plan de re-
habilitacidn. No se han reportado mis cambios en sus condicig

nes generales.
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Caso No. 4
Nombre: G.L.M.G.
Edad: 2 anos
Sexo: Femenino
Registro: 660295
A.H.F.- Madre de 25 afios y padre de 27 afos al naci- -
miento de la nina. Tres hermanos sanos. No antecedentes de -

consanguineidad entre los padres. Niega otros antecedentes -

de importancia.

A.P.N.P.- Producto de la G:1V, de embarazo que cursd -
con amenaza de aborto en el primer trimestre, manejado con -
reposo. Antecedente de ingesta de anticonceptivos durante ¢l
primer mes de embarazo. Embarazo a término, obtenido por ce-
siirea por HTA perinatal. Cursd con hipoxia neonatal modera-

da. Peso al nacimiento de 2,150 Kg. P.C. de 30 cms.

P.A.- Inicia desde el nacimiento al detectar Hemangio-
ma capitar en ei terciro proximal del muslo izquierdo, Macro-

dactilia y Masa abdominal.

Clinicamente se encontrd pacicente femenina de edad apa
rente igual a la cronoldgica. Integra, mal conformada. Cra--
neo normocéfalo sin exostosis ni hundimientos. Ojos con pupi
las normorreactivas. ONG normal. Cucllo sin alteraciones. T
rax con Hemangioma capilar de 10x4 cms. en cara lateral iz--
quierda del mismo, que abarca repidn lumbar derecha. Area --

cardiaca y campos pulmonares sin alteraciones. Abdomen blan-
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do, con presencia de masa en flanco izquierdo, de consisten-
cia suave, que abarca toda esa zona. Genitales de acuerdo a
cdad y scxo. Extremidades con presencia de Hemangioma capi--
lar en tercio proximal del muslo izquierdo. Elongacidn del -
20. ortejo del pie izquierdo y 30. del derecho. Neoformacio-
nes vasculares en cara antevior de tibia derecha., Aracnodac-

tilia en ambas manos. Pies hendides.

A los 2/30. de cdad ingresa al HIM por Pb Spesis neona

tal (descartada), y se sospecha $x de Klippel Trenaunay We--

ber.

Un mes después se detecta hemihipertrofia en regibén --
distal de miembro inferior derecho. Un mes mds tarde ingresa

nuevamente por meningitis bacteriana sin germen aislado, - -

Nueve mescs después se encuentra aumento de volumen --
del hemangioma capilar en el muslo izquierdo, asi como aumen

to progresivo del 20. ortejo en el mismo micmbro.

A 1a edad de 2 aifios se realiza reseccidn dc 2o, meta--
tarsiano y falange de ese pie, reportindose por patologia or
tejo de 8x3x2 cms., con tejido adiposo con dreas de hipertro

fia.

A partir de los nuevos hallazgos quc se agregaban a la
morfologia de la paciente, se¢ propuso ¢l Dx de Sx de Proteus

en lugar de Sx de Klippel Trenaunay Weber.
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CAS0 No. 5
Nombre: T.E.J.
Edad: 9 afos
Sexo: Masculino
Registro; 644887
A.H.F.- Madre de 33 ainos y padre de 30 al nacimiento -

del nino. ambos sanas, <in anteced

Resto de antecedentes negados.

A.P.N.P.- Producto de la G:1, de embarazo normoevoluti
vo, a término. Obtenide por cesidrea por DCP., Peso al naci- -
miento de 3,500 Kgs. Sin complicaciones perinatales. DPM nor

mal.

A.P.P.- Cuadros ocasionales dé Cefaleuas intermitentes
de moderada a gran intensidad, con fotofobia, niuseas y vémi
tos; s¢ desconocen mas datos al respecto. Dx. de enfermedad

de Leg-Calvé-Perthes desde los § anos.

P.A.- Se observa desde el nacimiento, con sindactilia

cuténea de 20. y 3er. dedos de los pies bilateralmente.

A la exploracidn fisica aparece masculino de edad apa-
rente igual a la cronoldgica. Crineo normocéfalo sin exosto-
sis ni hundiminetos Ojos con pupilas normeorreactivas. ONG
sin alteracidén. Cuello normal. Térax con asimetria a expen--
sas de pectus excavatum Yy hemihipertrofia izquierda. Cardio-

pulmonar =in compromiso. Abdomen sin visceromcgalias, con --
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peristalsis normal. Genitales de acuerdo a edad y sexo. Ex--
tremidades con hemihipertrofia izquierda. Se detecta una ve-

rruga plantar,

Durante su estudio en el HIM sufrid desprendimiento de
la verruga plantar, reportiindose en el estudio histopatoldgi

co: Epidermis con cambios degenerativos e hiperqueratosis.

Posteriormente se observa mayor crecimiento de miembro

inferior izquierdo, con una discrepancia de 18-20 mm.

Se propuso el Dx de Sx de Proteus, aunque la edad de -
aparicidn de 1o hemihipertrofia fue hasta los 9 afos, ccnt;g
rio a lo observado en los pacinetes antes citados y los re--
portados en la literatura, sin embargo continfia en estudio -

genético hasta la actualidad.



Caso No. 0
Nombre: A,M.M.
Bdad: la 7/12
Sexo: Masculino
Registro: 676875
A.H.F._ Padre de 42 afios y madre de 26 anos, ambos sa-

nos, no consanguineos. Niega otros antecedentes de importan-

cia, solamente una tia con asimetria corporal.

A.P.N.P.- Producto de 1a G:1, de embarazo normoevoluti
vo, a término. Obtenido por cesirea. Peso al nacimiento de
4,250 kgs. DPM normal. Niega antecedentes patoldgicos de im-

portancia.

P.A.- Inicia al nacimiento, al observarse Hemangioma -

generalizado en tronco, y hemihipertrofia.

A Ja exploracién fisica sc encucntra masculine de edad
aparente igual a la cronoldgica. Crinco normocéfalo sin exos
tosis ni hundimientos. U)os con pupilas isocdricas y normo--
rrefléxicas. Cuello normal. Térax con hemangioma generaliza-
do en cara anterior. Se encuentra también manchas hipoctomi-
cas de 0.5 cms. a 2 cms. de diimetro en tronco posterior. --
ONG normal. Se observa hemangioma en labio inferior izquier-

do.

Area cardiaca y campos pulmonares sin alteracidn. Abde

men sin visceromegalias con peristalsis normal. Genitales de



acuerdd a edad y sexo. Extremidades con hipertrofia de brazo

izquierdo y derecho, asi como miembro inferior derecho.

Se encuentra ademds linfangioma en miembro superior iz
quierde, en donde sc ohsarva clinedsctiliz de dedss medics -

de ambas manos.

S¢ realizd USG abdominal el cual resultd normal, sin -

aparentes alteraciones viscerales.

Actualmente continfta en estudio genético para determi-

nar en definitiva el Dx de Sx de Proteus.
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Caso No. 7
Nombre: D.A.C.B.
Edad: 15 aiios
Scxo: Femenine
Registro: 650223
A.H.F.- Madre de 42 anos y padre de la misma edad al -

nacimiento de la nina. Ocho hermanos sanos. Niega otros antg

cedentes de importancia.

A.P.N.P.- Producto de la G:11, de embarazo normoevolu-
tivo, a término. Obtenida por parto eutdcico en medio domici
liario. Sin hipoxia neonatal. lgnora peso al nacimiento. DPM

aparentemente normal.

AGO: Manarca a los 12 anos, c¢dén ritmo regular en un --
inicio, posteriormente irregular, presentando menometrorra--
gias acompanadas de dolor abdominal tipo cbdlico, requiriendo
miltiples internamientos por los sangrados, con aplicacidn -

de transfusiones sanguineas.

P.A._ Inicia a los 4 anos de edad, al obscrvarse hemi-

hipertrofia corporal y miiltiples exostosis en crineo y cara.

Ingresa al HIM por hemorragia transvaginal, abundante,
cada 2-3 meses, con duracidn de 15 dias, continua, acompana-
da de codgulos y dolor punzancte en cintura pélvicua, Pilidez
intermitente asociada a la hemorragia transvagianal, Disnea y

Lipotimias asociadas al mismo evento.
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Clinicamente se encuentra a paciente femenina de edad
aparente igual a la cronolégica. Crdneo normocéfalo con exos
tosis miltiples en mastoides y regidn {rontal izquierda, asi
como parietales bilateralmente, dando asimetria craneana. --
0jos rne pupilas aormorreactivas, Boca asimétrica a cxpensas
de aumento de volumen de labio superior izquierdo. Asimetria
de cara con aumento de volumen en maxilar izquierdo. Cuello
normal. Térax con hiperpigmentacidén difusa. Manchas hiperpig
mentadas polimbrficas, de diversos tamanos. Hipertrofia mode

rada de glandula mamaria derecha. Cardicpulmonar sin compro-

miso.

Abdomen globoso, con aumento del paniculo adiposo. Se
detecta aumento de volumen en meso ¢ hipogastrio, asi como -
ambas fosas itliacas. Escoliosis izquierda dorenl, Scnitales
con vello pibico escaso, labios mayores, menores y clitoris
normales. Hipertrofia de gliteo derecho. Hipertrofia de miem
bro inferior derecho, Desviacidn del eje de falanges del 5So.
dedo de mano derecha internamente. Eminencia hipotenar dere-
cha con disminucion de volumen y piel de aspecto macerado. -
Engrosamiento de piei y plicgues de mano derecha. Hiposensi-
bilidad y disminucidn de la fuerza de miembro superior dere-

cho. Hallux valgus y valgo de miembro inferior derecho.

Biopsia de piel de abdomen en flanco izquierdc, dere--
cho y palma derecha: capa cornea gruesa, hiperquerztosis y -

epidermis con hiperpigmentacidn de la capa basal.
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USG abdominal: Ambos rinones aumentados de tamano y vo
lumen, de 10.8 cms. el izquierdo. y 10 cms. el derecho. lite-
ro sumentado de tamaido y volumen, de 9.5 cms. en su cje lon-

gitudinal, con gran engrosamicento endometrial.
riatipo: 46 XX (Femenino normal).

TAC de crineo con engrosamiento O6seo de tablas cranea-

nas maxilares, malar derecho y temporal derecho.
TAC abdominal con lipomatosis subcutd@nea.

fue manejoda con Medroxipragesterona y Farlutal en el

servicio de Endocrinologia.

Durante su estancia desarrolld disminucién de la fuer-

za en miembros inferiores en parciones distales, con BOT:s Gu

mentados.
Se detecta ametropia.

TAC cerebral: Hipertorfia Osca asimétrica en regidn --
frontal, apdfisis muastoides ¥ wccipital derecho. Hipertrofia

que origina pérdida del espacio subaracnoidceo.

Citologia vaginal: Células +++. Leucocitos +. Escasa -
actividad estrogénica.
Potenciales evocados: Conduccidn bioeleftrica central

de la via visual conservada.



Resonancia Magnética; Normal. Solo se reporta aumento
de volumen del tejido graso subcuténeo en hemiabdomen dere-

cho.

Angiografia iliaca: Aumento del niimero de vasos con au
mento del calibre en el lado derecho de la biturcacion de i«

aorta.

Se relaizd Histeroscopia, la cual reportd biopsia de -
endemetrio con prominente teaccidn desidual, con moderado in
filtrado de linfocitos macrdfagos y células plisticas. Se --
realizd histerectomia, de la cual se reportd por Patologla:

Endometritis crdnica no especifica.



DIscuslIoOoN
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DISCUSION

A partir de la publicacidn de los cuatro pacientes con
Sx de Proteus de Wiedeman y cols., diversos autores han des-
crito varios grupos de picientes con los estigmas estableci-

dos, aunados a nuevos y diferentes hallazgos.

En el presente estudio se han revisado las publicacio-
nes de algunos autores que repoTtan un grupo de pacientes --

con Dx de Sx de Proteus.

Las publicaciocnes abarcan desde 1983 por Wiedeman, has

ta 1991 por el HIM.

En el cuadro se incluyeron los hallazgos clinicos mis
consistentes en este sindrome, y se muestra la proporcidn de

pacientes encontrados por cada autor en forma comparativa.

De acuerdo al tiempo de observacidn y deteccidn de la
sintomatolugia, en los pacientes descritos por Wiedeman y --
Viljoen, se encuentra que el inicio del padecimicnto se ob--
servl al macimicnte ¢ en el periedo postnaral inmediato en -
todos los casos. Dawn Clark muestra a un paciente que inicid
su sintomatologia hasta el 2o0. ano de vida (8). En la serie
de HIM de 7 pacientes, dos de ec¢llos iniciaron hasta los 1 --
afos, inclusive otro hasta los 8a., 1o que confirma lo ex- -
puesto anteriormente en relacidn al tiempo de inicio de la -
sintomatologia, que abarca entre el nacimiento y los prime--

ros anos de la vida.
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En cuanto a la hemihipertrofia y el gigantismo de ma--
nos y/o pies, se ha observado que en todas las series consti
tuye un hallazgo universal. No existe una tendencia marcada

hacia la hemihipertrofia izquierda o derecha, aunque los 4 -

pacientes de Wiedeman la presentaron del ladu iwigquicrde

, en
la serie de Dawn Clark predomina el lado derecho. En nues- -
tros pacientes del HIM se encontrd ademds 1 caso de hipertro

fia cruzada.

La macrodactilia se encontrd también en todos los ca--
sos, predominando en los dedos indice y medio, asi como en -

los pulgares y 2o. rayos de los pies.

El crecimiento acelerado se presentd en forma variable.
Dicho crecimiento se determind en base a la talla y peso, --
que se enconiraban por arriba de la percontila 97

, iniciando

se en todos los casos dentro de los primeros 4 anos de vida.

La macrgecfalia solo la registraron la mitad de los pa
cinetes de Wiedeman y un tercio de los de Viljoen. En este -
caso se tomd en cuenta el perimetro cefdlico, que se encon--

traba por arriba de la percentila 75 a 90.

Dentro de las lesiones dermatoldgicas presentes, se en
contrd el Nevo verrucoso, que no constituyd un estigma cons-
tante, ya que en un grupo se encontrd en 30%, mientras que -

en otro se observd hasta en 63%. de los pacientes.
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La hiperqueratosis palmoplantar estuvo presente en to-
dos los pacientes estudiados, aunque en los pacientes del --

HIM, no s¢ mencionan lps masas giriformes plantares.

Otra lesibén dermatoldgica encontrada, las manchas café
con leche, curiosamente So0l0 se observaiun vin o pacientes --

del HIM, no reportindose en ningin otro de las demis series.

Se han detectado en todas las series la presencia de -
neoformaciones de diversos tipos, principalmente del tipo de
los Hemangiomas y Linfangiomas; siendo mis frecuente el pri-
mero en una proporcidén variada, y presentindose s0lo un caso

combinado de Hemangiolipoma en el HIM.

Dentro de las tumoraciones subcutineas, los lipomas --
constituyen un componente constante, hallindose en la mayo--

ria de los casos en cavidad abduwinal, con ia del A0

hasta 83% de los casos. In toudos &éstos pacientes se realizd
laparotomia exploradora con rescccidn de los lipomas, pre- -

sentindose recidiva en un caso de Viljoen y en otro caso del

Las alteraciones Oseas se conformaron por: €¢xostosis,
presente en todas las series, al igual que la Escoliosis, --
siendo ésta Ultima debida a discrepancia en la ongitud de --
los miembros inferiores. La hiperostosis en pies Gnicamente

fue descrita en un paciente de Wicdeman.
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En el sistema muscular, se encontrd hipotrofia de algu
nos grupos musculares o disminucidn de la grasa subcut@nea -
s01o cn 6 de 11 pacientes de Dawn Clark y 2 de 6 pacinetes ~

del HIM.

Las anomualias viscerales encontradas fueron: Alteracio
nes quisticas en el pulmdn derecho ¢ izquierdo respectivamen
te (W), Hipertrofia renal izquierda (DC), y doble sistema cp
lector renal. En un paciente del HIM se encontrd hipertrofia

renal bilateral.

Se presentd también afeccidn SNC, consistente en RDPM,

siendo éstos casos aislados, ademds de un paciente con C.C.

Por Gltimo, no se registrd ningin paciente con altera-
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dos los pacientes.

En el Cuadro No. 1l sc¢ describen las anomalias adicio-
nales (variables) que se encontraron cn los pacientes de ca-

da autor.

Wiedeman describe implantacidn baja y dismorfia de pa
bellones auriculares, alteraciones oftalmoldgicas como estra
bismo e hipertelorismo. Arco palatino alto, extensidn incom-
pleta del codo izquierdo y micrognatia (anomalias éseas), e
hipervascularidad abdomino-inguinal. Las variaciones que - -

Dawn Clark encontrd fueron: pabelldn auricular dismdrfico --



e hipervascularidad tordacica, uademis de hipertrofia muscu--
lar masiva y alteracibn en genitales consistente en Criptor-
quidia dereccha. Viljoen encontrd arco palatino alto y altera
ciones en genitales como macroorquidia, hipertrofia peneana,
criptorquidia, falta en el desarrollo de mamas y desarrolilo

temprano de las mismas. Se refiere ademas un caso de macro--
sindactilia (9). En los pacientes del HIM se encontrd sindag
tilia cutdnea, alteraciones oftalmoldgicas como quiste epi--
dermoide conjuntival bulbar, estrabismo convergente, altera-
ciones dseas como clinodactilia en dedos de manos y pies, hi
perlaxitud ligamentaria y alteracidn de genitales como Hiper
trofia uterina, con engrosamiento endometrial (Endometritis

crénica}.
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AUTOR Inicio Hemihipertrofia Gigantismo de Crecimiento Macrocefalia
No. Casos {Lado afectado: manos y/o pies acelerado
+Macrodactilia
WIEDEMAN Al naci- 4 (izquierda) 4 3 3
4 pacientes miento
(1983) (4)
DAWN CLARK ler mes(1) 4 {{zquierda) 11 - -
11 Pacientes 20 ado {1) 7 (derecha)
(1987)
Al naci-
miento(9)
VILJOEN Al naci- 4 {izquierde)
6 PACIENTES miento(6) 2 (derecha) 6 1 2
{1986)
HIM Al naci- 4 (derecha)
7 Pacientes miento (3) 2 (izquierda)
(1991) 3 amos (1) 1 {cruzada) 7 2 -
4 aftos (2)
8 anos (1)

CUADRD 1-A
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Autor Nevo Hemangiomas Manchas Tumores Lxostosis  Hiperquera
Ho. casos Verrucoso Linfangiomas Café con subcutineos tosis palmar
Hamartomas Leche (1ipomas) Masas giri-
formes en -
plantas.
Wiedeman
4 pacientes
(9183) 4 1{Hemangiora) - 3 2 4
DAWN CLARK
11 pacientes
(1987) 7 10(Hemangicma) - 0 2 9
VILJOEN
6 PACINETES
(1986) 2 1{Hamartomz ) - 5 3 5
HIM
7 pacientes 2(hemangiona) 2 4 2 4
{1991) 4 1(hemangio” ipoma)
CUADRO 1-B D
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Autor Hipotrofia Musc. Escoliosis Afeccion a ALTERACIONES
No. Casos Anomaiias o disminucidn de y otros de- M.CL Cromosbmicas
Viscerales  grasa subcut. fectos {C.C., RDPM)
Qseos
WIEDEMAN 2 - . 3(escoliosis) - -
4 pacientes
(1983)
DAWN CLARK
11 Pacientes 3 6 9{escoliosis) 2{RDPH) -
(1987) 1{hiperostosis  1(C.C.)
en pies)
1{LCC)
VILJOEN :
6 PACINETES - - 3(escoliosis) -
(1986) 2 LCC) -
1(Halux valgus)
HIM 1 2 2(escoliosis) - -
7 pacientes 1{genuvalgo)
(1991) 1({Leg-Calvé-
Perthes)

1{Escoliosis +
Hallux valgus)

CUADRD I-C
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WIEDEMAN

DAWN CLARF.

VILJOEN

HiM

Pabelldn auricular
de baja implantacion
y dismbrfico.
Estrabismo interno
iz2q.(1)

Extcnsidn incomple-
ta del codo izq.{1)

Hipertelorismo,
epicanto, arco pala-
tino alto, microgna-
tia(l)

Hipervascularidad
abdominal e
inguinal izq.(1)

Hipervascularidad(8)
Hipertrofia costal
masiva (10
Criptorquidia der(1)
Pabe’16n auricular

izquierdo prominen_
te ().

Arco palatine
alto; Hipertro-
fia peneana:
Macroorquidia(l).

Desarrollo temprano
de mamas(1)

Macrosindactilia,
Criptorquidia(l)

Arco palatino alto
exclusivamente(l)

Falta en el desarrollo
de mamas (1).

Sindactilia -utdnea (1)

Quiste epidesmoide conjuntival
bulbar de 0jy izq. Estrabismo
convergente (1)

Clinodactilis de dedos medios
de ambas manzs (1)

Hiperlaxitud ligamentaria (10

Hiperpigmentzcibn troncal.
Menometrorragias. Hipertrofia
de mama derecha. Boca con
aumento de volumen en labio
sup. Aumentc de voiumen en
maxilar izguierdo.
Endometritis crdnica no
especifica.

CUADRD 11
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Debe recordarse el gran polimorfismo que presenta el -
Sx de Proteus, a partir de lo cual ha recibido dicha denomi-

nacién.

Denrro de la lite

tnTa se describen casos acislados con

nuevos hallazgos clinicos.

Mayatepeck y cols. publicaron un caso de S$Sx de Proteus
con hallazgos clinicos no encontrado:s anteriormente en esta
entidad(10). El paciente en cuestidn se tratd de un nifio fa-
llecido 4 lu edad de 16 mcscs y medio. El paciente era pro--
ducto de la primera gestacidn, de padres jdvenes. Las anoma-
lias morfoldgicas fueron obscrvadas desde el nacimiento, pre
sentando un peso y talla por arriba de la porcentila 95, al
igual que el perimetro cefdlico. El crineo, con dolicocefa--

lia.

Oftalmoldgicamente con glaucoma y coloboma izquierdo.
Presentaba ademis craneosinostosis. Cavidades orbitarias --
con elevacién de los ingulos superiores de las mismas. Hidro
cefalia congénita. Posteriormente desarrolld exoftalmos iz-=-
quierdo y catarata subcapsular posterior, asi como desprendi

miento congénito de retina derecha.

Se corrobord la presencia de una cardiopatia compleja
mediante cateterismo, encontrindose dilatacién de la vena ca

va superior, ventriculo izquierdo discretamente dilatado, --



40

ventriculo derecho pequeio, arterias pulmonares pequedas, --
vilvula adrtica estenética e insuficinete, aorta ascendente

Y un conducto arterioso pequeno.

En este paciente se encontrabu una lesidn varicosa en
la cara lateral izquierda del cucllo, hallazgo que se ha ro-
portado en pacientes eon las regiones hipogfiistrica e inguinal

(Cohen y Hayden, 1979).

Malamitsi-Puchner reportd el caso de un nio al cual -
se siguid su evolucidn a lo largo de 4 afos y medio, habien-
do sido publicado inicialmente cuando el paciente contaba --
con 18 meses de edad. Los estigmas caracteristicos de la en-
fermedad se detectaron al nacimiento (11). A los cuatro afos

el testiculo izquierdo presentd hipertrofia tumoral acompafia

ta

da de hidrovcclc. El estudin histolbgico de la pieza removida
quirdrgicamente demostrd un mesotelioma papilar de la tdnica
vaginal testicular. A los 39 meses se realizd osteotomia sub
trocantétrica, después de la cual presentd nuevo incremento
de la longitud de la extremidad inferior derecha, Este caso
es cl primero publicado con la aparicién de una neoplasia, -
si bien debe recordarse que existe una tendencia para el de-

sarrollo de neoplasias en éste sindrome,

Samlaska y cols. describieron otro caso de una pacien-
te de tres anos de edad que cursd con una lesidén nodular en

la cuerda vocal verdadera, ademds de adrenarca prematura(l12).
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Otro caso reportado por Frydman y cols., fue una nifna
de 11 afios de edad; cursd también con mesenquimoma en pierna
y brazo izquierdo con tendencia benigna, presentando ademas

pscudulicimafroditismu, incluyendo marcada hipertro-
fia del clitoris y labios mayores, tomando la morfologia de
un micropene y un escroto bifido; no se palparon gdénadas -~
(13). Este paciente sugiere lu posibilidad de que lo clito-
romegalia observada refleje una hipertrofia localizada; sin
embargo, ya que existe ¢l riesgo latente de presentar tumora
ciones, se debe investigar ia posibilidad de un tumor secre-

tor hormonal.

Otro tipo de tumoraciones reportadas ean la literatura
lo constituyen las de naturaleza lipomatosa, que a diferen--
cia de laz localizacidn intraabdominal encontrada en la mayo-
ria de nuestros pacientes, Dessai la describe en un paciente
con localizacidn digital. Cinco de las lipomatosis digitales
mostraron ademis fibrosis prominente endoneural y perineu- -
ral; en dos casos mas se¢ observd proliferacién vascular y --
neural focal. Este es un hallazgo raro en los casos de macro
dactilia, y puede formar parte de la proliferacidon hamartoma,

tosa anormal que sc observa en esta condicidn (14).

Un grupo mis de lesiones observadas son las lesiones -
Oseas quisticas, lesiones fibromatosas y quistes epidermoi--

des (colesteatomas), caso reportado por Raman en 1989(15).
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Una variante en la localizacidn de los lipomas la des-

cribid Pisani y cols, encontrindolos a nivel valvular(16}.

A las afecciones oculares ya descritas en los casos an
teriores, Burke afade el hallazgo de hamartoma epibulbar uni
lateral y del segmento posterior tan solo en un paciente - -

(17).

A nivel de SNC se han reportado Gnicamente retardo men

tal y crisis convulsivas.

Rizzo y cols. presentan 1 paciente con trastornos con-
vulsivos resistente al tratamiento anticonvulsive, con curso
severo, que lo llevd a la muerte a la edad de 2 anos. Confor
ma el Gnico caso de alteracidén severa del SNC reportadc en -

la literatura (18).

Por Gltimo, Hotamisligi y Ertegan en 1990, describen a
un pactente con Diabetes insipida nefrogénica, aunada a los

estigmas propios del Sx de Protecus,

No se han descrito méds casos similares (19).
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DX DIFERENCIAL

El diferenciar el 5x de Proteus de otras cntidades que

I3
oo
3
3
A

] yen dentro del grupo de los padecimientos fibromato-
s0s y con gigantismo, suele ser dificil a menudo, sobre todo
cuadno se tiene poca experiencia con la poblacidn menciona--

da.

Existen diversos padecimientos y procesos dismdérficos
coit 1os que debe de hacerse el Dx de diferencial del Sx de -

Proteus.

En la tabla no. 1 se enlistan los diagndsticos diferen

ciales de Sx de Proteus.

El Sx de Protecus puede diferencidrse de 1a

matosis por la ausencia de maltiples manchas café con leche,
aunque existen casos aislados como hemos observado en nues--

tra serie del HIM, en la que se encuentran dichas lesiones.

La presencia de hemihipertrofia y macrodactilia en pa-
cientes con neurofibromatosis es rara y por lo regular ocu--

rre con neurofibremas plexiformes.

En el caso de la Neurofibromatosis no se c¢ncuentran le
siones dérmicas como el Nevo Verrucoso, ni las masas girifor
mes palmoplantares. Dentrode los criterios diagnésticos para

Neurofibromatosis se incluye la presencia de Nodulos de - --
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Lisch (hamartomas del iris), dos o mis neurofibromas de cual
quier tipo o un neurofibroma plexiforme, Glioma dptico, y pa
riente cercano (de primer grado) con neurofibromatosis 2(N),

de lo cual no se refiere el Sx de Proteus.

El Sx de Klippel-Trenaunay-Weber pucde ser mis dificil
de distinguir de las formas localizadas de Sx de Proteus. --
Las observaciones originales de Klippel y Trenaunay y poste-
riormente de Weber, detectaron hemihipertrofia, hemangiomas
cutdneos en vino de oporto, y venas varicosas, por lo gene--
ral confinada a un solo lado del cuerpo. No se encuentran ma
sus subcutineas palmoplantares, ni exostosis. Algunos auto--
res creen que el Sx de Klippel-Trenaunay-Weber viene siendo
parte de un compleio ¥ mulrifactorinl srupc 42 anomal
culares asociadas con crecimiento anormal, quc ha excedido -
su definicién original. Este desorden en realidad representa

formas incompletas de Sx de Proteus.

Lz Encondromatusis (Displasta de ullier) y la encondro
matosis con mitltiples hemangiomas cavernosos (Maffucci Sx),
no debe ser dificil de distinguir del Sx de Proteus, ya que
en éste no se encuentra encondromatosis. Sin embargo, algu--
nos hallazgos radioldgicos pueden sugerir encondromatosis --
que mids tarde pueden definirse en la biopsia de hueso. La ma
crodactilia, hipertrofia de extremidades y la asimetria, son

hallazgos clinicos del Sx de Maffucci, discondroplasta de -~-
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Ollier, neurofibromatosis, Sx de Klippel-Trenaunay-Weber, he
mangiomatosis, linfangiomatosis, fistulas arteriovenosas. El
gigantismo digital localizado se observa también en la macro
distrofia lipomatosa, también conocida como megalodactilia.
La identificacion de hallazgos c¢linicos mayores adicionales
en estos pacientes ayudard en la diferenciacidén del Sx de --

Proteus de estos desdrdnees.

El Sx de Bannayai es un desorden autosdmico dominante
compuesto por angiomatosis, lipomatosis, macrocefalia e in--
cremento en el riesgo de desarrollar tumores intracraneales,
Los pacientes con Sx de Bannayan no presentan el socrecreci-
miento digital progresivo, exostosis en crineo, nevo epidér-
micu y los cambios puimoplantares vistos en el 5x de Pro- --

teus.,

Los pacientes con lipodistrofia parical tienen pérdida
de tejido graso facial con involucro del cuello, brazos, té-
rax o abdomen. Clark y cols reportaron un caso de $x de Pro-
teus (caso 7), con masa subcutfinea grasa en la regién lum- -
bar, venas prominentes abdominales, disminucidn del tejido -
subcuténeo en tronco, aumento del tejido subcutdneo en miem-
bros inferiores y pies anchos bilateralmente con deformida--
des en varo y valgo evidentes cn las radiografias. La exostgo
sis, hemihipertrofia, macrodactilia y lesiones cuténeas estu

vieron notablemente ausentes. Excepto por los hallazgos ra--
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dioldgicos, éste paciente cabe en los criterios diagndsticos
clinicos para lipodistrofia. Este paciente senala la necesi-
dad de criterios mis especificos para el Dx de $x de Pro- --
teus, ya que se puede discutir que los minimos cambios clini

cos observados no son diagndsticos de dicho desorden.
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DESRODEN Heminipertrofia Macrcdactilia Masas Exostosis  Nevo Escolio
Subcutdneas Eptdérmico sis

SX PROTEUS X X X X X X
Neurofibro-
matosis X X X X
KLIPPEL-TRE_
NAUNAY-WEBER X X X
ENCONDROMATOSIS X X

SX
MAFFUCCI X X

SX
BAKAYAN X

CUADRD 111



CONCLUSIONES
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CONCLUS1ONES

En ¢l presente trabajo, y en base a los hallazgos comu
nicadne wn la litor:

M Ve o foaaf ook o - -
RATTH 183 3igULCnics Cuncludiu-

nes:

- El Sindrome de Proteus es una entidad patoldgica aisla
da en la que los pacientes son los dnicos afectados en

la familia.

- Este Sindrome presenta gran polimorfismo, que se obser

va en todos los pacientes,.

- Los signos bidsicos que constituyen el Sx de Proteus se

encuentran en todos los pacientes estudiados.

- Para definir un nuevo desorden tal como el Sx dc Pro--
teus, es necesario identificar los signos y sintomas -

caracteristicos de lua enfermedad.

La gran variabiiidad dentrv de éste grupo de pacientes
invita a la inclusibén de casos atipicos que deben ser

diferenciados de otros desordenes.

- El definir criterios mayores y menores pueden ser un -
medio simple de identificacidn especifica del Sx de -~

Proteus.



Los hallazgos clinicos principales ecncontrados son: he

mihipertrofia, macrodactilia,

tumores subcutfiineos, ma-

sas plantares y palmares, exostosis, Nevo epidérmico y

escoliosis.

La inclusidn de cuatro o cinco de éstos hallazgos de--

ben excluir la mayoria de los cases de Sindrome de - -

Klippel Trenaunay Weber y Neurofibromatosis.

13 popr
ERLTECA
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