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A N T E C E D E N T E S 



ANTECEDENTES 

e1 t~rrnino Si11drome de prctcus ftlP arttfiado por primera 

vez por Wicdemnn y colabornd~res (1), para describir la con­

dt::t'5!! e~ -:11Htro fl3Cicntcs. CflT;:lCff"TÍ7.ada pClT Un desorden de 

malformaciones mcsod~rmicns consistentes en gigantismo de m~ 

nos y/o pies, hipertrofia parcial, tumores subcutáneos y 

otras anomaltas, dividiendo tas manifestnciones clinicas en 

mayores y asociadns. 

El nombre de e~te Sindrome se deriva del Dios griego -

Proteus (el polimorfo, el viejo hombre delm ar), quien podia 

cambiar ele forr.1a a voluntad para evitar la captura. 

En forma retrospectiva, a la literatura previa a 1983, 

~P hahian identificado pacientes, incluyendo las descripcio­

nes de Temtamy y Rogers en 1975 (2), en la que se menciona -

un nifto con gigantismo parcial <le amhns manos, nevo pigment~ 

do, hemlhipcrtrofia y 11nomalias craneanas. 

En el E~itish MPrli~al journal del 6 de Diciembre de --

18841 Sir Fre<lerick Trcvcs reportó por primera vez a t1n hom­

bre que demostraba una apariencia extraordinaria, con una s~ 

ric de deformidades. El sujeto con ó~tas deformidades fue 

descrito con detalle en "Transnctions of thc Pntologicnl 

Society of London 11 en 1885 comc.i "un hombre que se ganaba la 

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



revisión de los modelos esquclóticos, las anomalias óseas, y 

los documentos escritos sobre Joscph Merick. el original Ha~ 

bre Elefante, se sugiere ft1ertementc que óstc se encontraba 

afectado por el Sx de Proteus 1 y no por Neurofibromatosis ~~ 

mo se babia supuesto, ya qt1c presentaba lesiones en mocasin, 

hlperostosis del crineo, y ausencia de manchas cafó con le-­

che, todo lo cual caracteriza al S1n<lromc (3). 

Un individuo más fue descrito previamente en 1928 por 

Graetz, con sobrecrecimiento generalizado, y algunos casos -

esporfidicos se han puhlicaclo desde entonces. pero solnmentc 

Wiedeman y cols., Cohen y Hayden (1979) y Costa y Cols 

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

SX DE PROTEUS 

DESCHIPCION Y HALLAZGOS CLINJCOS. 

El Sindromc de Protcus es un desorden congónito nuevo 

4uc cons is le e11 una 5er i e <le ma 1 formal.: 'i unes meso<lé rm i t.:us. El! 

te 5indromc pretende clasificar diversos pacientes con una -

constelación de defectos de nacimiento y desarrollo que no -

se pueden incluir dentro de otros desórdenes previamente de.!!_ 

critos. Estos pacientes muestran una variabilidad morfológi· 

ca importante. 

El tiempo <le manifestación de las anormalidades más oh 

vias es entre el nacimiento y el periodo postnatal temprano, 
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pueden encontrarse durante el desarrollo del primer a~o y/o 

los primeros at1os de la vida. Los cambios puuJ.cn :,uf genera­

l izados, 11nilatcralcs, localizados, o la comhinació11 de ~s-­

Lu::.. 

Inicialmente Wicdeman y cols, (1983), puhlicaron la 

morfología de 4 pacientes, que aunque mostrah<l.n similitud C.!!, 

trc st, también cursahan con algunas variaciones en su con-­

formación. Estos antorcs dividieron en dos grandes grupos --

las anomalias clíuii.::as t~ncvntradas; 

AJ HALLAZGOS CL!NICOS MAYORES. -

1.- Gigantismo Parcial de Manos y/O Pies: s~ enfatiza la -

ocurrencia bilateral de algunos casos, encontrando en 

otros octirrencia 11nilateral, en donde se encuentra hi­

pertrofia de metocarpianos y/o metatarsiano en todos -

los cn~os. Se confirmit en la mayoria ~ipcrtrofia de t~ 

jidos blandos y tejido adiposo. El Tejido ndiposo pue-

fusa congénitn. 

z.- Nevo Pigmentado: Se encuentra la piel resaltada y rug~ 
sa. Puede o no ser en forma sistémica, siendo de vari!!_ 

ble intensidad y distrihucl511. 

3.- llcmihipcrtrofia: Parcial o co:npl("t:l, Se hn encontrado 

coincidcntcmcntc afectando el lado izquierdo, sin cm--



bargo existen series en las que se encuentra del lado 

derecho en igual proporción que el lado izquierdo -

(Dawn Clark). 

4.- Tumores Suhn1táneos: Pueden cncontrarsP rnmo ::;in~i ..... ~::: 

venosos, linfangiomas, lipomas, pueden crecer o desa-­

rrollarse rfipidamcnte, o permanecer sin camhios e in-­

clusivc involucio11ar. Alg11nos son lipomas p11ros o Jin­

fangiomas, mientras que otros son tumorc5 mixtos (lin­

fangiolipomas, lipolinfangiomas, lipolinfangiohema11gio­

mas). 

s.- Anormalidades Crrineales: Pudiéndose encontrar presente 

macroce;alia y/o nsimctria del cráneo. Se presentan -­

una o mfis protuberancias óseas rcdondcodas en la re- -

gi.ú11 ironr:otcmporal o pari.ctooccipital del cráneo. 

6.- Crecimiento Acelerado: FrccttPnte por lo menos en los 

primeros anos clA 1~ vidn. 

7.- Anormalidades ViscArniP~· P~ form~ v~ri~hlc, cvldcn- -

ciftndose en algunos casos camo anomalias pulmon3res -­

quístic:is. 

B) f!AL!.AZGOS CLINICOS ASOCIAOOS. -

Involucro Crnn~ofacial: Macrocefalia y/o asimetria del 

crftnco. 



Indice de Crecimiento Acelerado: Menos marcado en los 

filtimns nHns dP ln ninP1 y ln~ primPro~ <l~ la ndnles-­

cencln. 

Di~mi11uci~11 cici Tejido SuilCUtdnco y ntroi1n Mus~utar: 

Observado enla mayorin de los casos. 

F11nci6n Mental Conscrvnd:1: Solo rcport5ndose algunos -

casos aislados con retardo mental. 

Varicosidades: Reportadas en los primeros casos, sien­

do posiblemente acentuadas por ln hipotrofia del Tej i­

do Subcutáneo. 

Este Sindrome pudiera clasifichrse dentro del grupo de 

los desordenes q11c incluyen hamartomas cong~nito~, y de alg~ 

11a manera, similar a los sindromcs 11eurocut511eos cong~11itos. 

Como se menciona en los hallazgos clínicos asociados, 

el desarrollo psicomotor se encuentra normal, aunqttc se re-­

portan casos con actividad convulsiva. 

Se cncuc11tra 11n crecimiento vertical marcadamente ace­

lerado, y en algunas series, la edad ósea está retardada. 

Una de las anomalias mfis frecuentemente encontradas en 

éstos pacientes son las anomalías esqueléticas, manifestadas 

por la ya descrita Hemihipcrtrofia, exostosis y m~crodacti-­

lia. P11c<lc encontrarse escoliosis, hallazgo frecuente que --
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puede ~cr severo, así como gcnu valgo asociado. 

Los JcJ0s mucstrnn dc~viación latcr~l o meclinl, y m11r~ 

trnn cxostosis en forma varinble, 

Puede observarse una $cric de defectos ct1tancos 1 stcn­

do las lesiones mds caractcrtsticas las descritas como ''Cerc 

broidcs'', en mocasin 1 o hipcrplasia giriformc. l.as masas - -

plantares a menudo son simétricas, e histológicamcnt~ corre~ 

panden a Nevas de Tejido conectivo o lipomatosas, pensando -

algunos n11tnrP~ qtte e~tn~ config11raciones son patognomónicas 

de dicho desorden. 

Otro hallazgo cut5nco mayor es el de las masa~ st1hcut! 

neas, que muestran gran variedad histológica: algunos auto-­

res piensan que la presencia de masas lipomatosn~ son un ha­

llazgo histol6gico patognom6nico, s~n emhargo no es necesa-­

ria para hacer el diagnóstico. tina tercer anomalia cutfinca -

12 constituy~ ~l nevn Ppid~rn1icn linear o redondo. 

Constente~ent~ ~P rAporta la presencia de llipotrofia -

muscular localizada o disminuci6n de la grasa subcutánea, -­

que da un aspecto de extrema delgadez a las extremidades y -

el tronco en sus partes afectadas. 

A nivel visceral pueden encontrarse alteraciones como 

hcmangiomas cavernosos en estómago, hazo y cordón cspcrmá~i 

co, ast como lipnmatosis p~lvica. 



Puede encontrarse en casos aislados problema pulmonar 

restrictivo por hipertrofia costal, o neumonitis crónica por 

aspiración, ns\ como llamartoma mixto mr5Pnq11imo-hronq11inl, -

en lóbulos pulmonares, o bien quistes pulmonares. Otras al't!: 

raciones viscerales se ha11 reportado como Nefromegalia doble 

sistema colector y Jlernin hiatal. 

Entre la~ anomallas oculares vistas, se encuentran más 

frec11entemcnte el cstrnhismo, tumores cpihulhares, catara- -

tas, nistagmus, hipertrofia ocular y miopia. 

Los defectos orales incluyen arco palatino alto, im- -

plantación an6n1ala de los dientes, y coloración obscura de -

los mismos. 

Los cambios genitales son r;iros, pero pueden presenta..!. 

-~·----~4:-- -~~-~, 
~~~-b-··-~~-- ··~·~~ ... , ------:-- --'-" .. _ _,._ ......... ~- ... 

tipo de Ja hipcrtrofi3 pcncana, macroorquidca y gcnltalcs a~ 

bi.guos. 

Existe una marcada tendencia a desarrollar malignidad 

en los tumores viscerales o subct1thneos, stn cmhargo hay po-

cos casos p11blicados al respecto, de los cuales llama la 

atención la presencia de un mcsotelioma de la túnica vaginal 

del tcsticulo, en el cual se encontraba previamente una hi--

pertrofia tumoral acvmpaftada de hidrocele (5). 



La forma de prescntaci6n de este Sindrome es sumamente 

variada, ya que como se mcncion11 mas ndclantc cada vez se e~ 

cuc1~lran casos con rlistintus manifC"stacioncs de las descri-­

tas prcvlamentc, por lo que el nombre de Sindromc de Protcus 

es cxcclnn"t ... :·~!·'.! ::k~o;:;~;;ür ...:::.L" cuticiad patológica. 

Radiológtcamcntc se encuentran diversas anomalias. El 

gigantismo parcial de manos y/o pies hn sido un hallazgo 

constante en el Sx de Proteus, por lo que SC" encuentra hipe~ 

trofia ósea, con aumento en la longitud y el grosor del huc­

!'O. ~:;oci:ida a un suhrecrecimiento de los tC"jiclos blandos, -

Pueden observarse; 5rcas de c~lcificaci6n de los mismos. f.os 

contornos &seos muestran irrC"gularidad en los mismos sitios 

de calcificación blanda y SC" puede observar claramente la d! 

fcrencia en el tamano de los huesos con respecto al lado con 

tralateral en el caso de hipertrofia (6). 

La edn<l ósea puede encontrarse rrtraznda en la cxtrcmi 

dad afectada por )ü hemihipcrtrofia, sin cmhargo se reportan 

algunos casos con edad ósea adelantada. 

Otro defecto 6sco observado ra<liológicnmente lo consti 

tuycn las exostosis múltiples en las fal~1ngcs, mostrando el~ 

ramente la diferencia de densidad ósea. Frecuentemente se e~ 

cuentra gen11 valgo bilateral. 

En el cráneo se encuentran imágenes nodosas de prcdomj_ 

nio frontal y parietal. Estas parecen ser protuberancias con 
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g~nitas debidas a engrosamientos diploides localizados. Cun~ 

do se encuentran en la región frontul dnn una forma espccif_! 

C:? :tl cráneo dc!:;crita cor.to 11 casco de Casoar", rl.!\.'.:ordan<lu la 

forma de la cabezo de un pajaro australiano. En alem5n se ha 

dcnominndo ' 1 cr5nco encorvado' 1
• lo cual es m5s adecuado. va -

que las nodo:;idadcs no siempre son frontales. Puede observa.r. 

se asimetría del cráneo o cuello. 

Las costillas cstdn hipertrofiadas, dando lt1gar a l1na 

asimctria del t6rax. En la espina dorsal se observa escolio­

sis en la gran 1;iayo1·ía de los c:-.soc;J onn c11Prpns v~rtehrnles 

irregulares, encontrfin<lose ~stos agrandados y disp15sicos, -

por lo que rcc.ihcn el nombre de "megaspondi lodisplasia 11
• ta 

escoliosis p11e<le ser ele moderada a severa. L~ xifosis puede 

tamhi6n ocurrir concomitat1tcmente. 

Las im~gcncs con 1"AC han sido iltilcs, sobre todo en la 

bfisquc<lu de tumores intr~3J 1 dominalcs y p~lv\cos, como en el 

caso de los lipom:1s, que cada vez ~A rApnrtHn PTl mHs pacien­

tes. Una imagen transversa de TAC puede demostrar una lipom~ 

tosls extensa mediante densidades intrap~lvicas obscuras. 

En las malformaciones mesodérmicas interviene con gran 

ayuda la Resonancia Magn6ticn, ya que demuestra la extensión 

de las lesiones del tejido hlan<lo, indicando sus valores re­

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



J u s T T F I e A e r o N 
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JUSTIFICACION 

Dada ln escasa documentación ele los casos descritos' C2_ 

mo Sx de Prote11s, se hace necesario conocer a los pacientes 

con dtcha patología registrados en el Hospttal ini"d11i..il d.: -

M6xico. para compararlos con algt1nos de los ~te se han publi 

cado c11 la litcrat11ra de otros paises, en funclbn de dcmos-­

trar el polimorfismo de este Stndromc, y describirlo entre -

la población infantil de nuestro Hospital. 



O B J E T l V O S 
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OBJETIVOS 

Presentar los casos que se han encontrado en el Hos~i­

ta l Infantil de Méxic0 de Síndrome de Prot"'"""". 

Demostrar el pal imorfismo del Síudrome mediantce la -­

comparación de los cnsos de Sx de Proteus del Hospital 

Infantil de México con los reportados por otros auto-­

res. 

liaccr una revisión de la literatura pul>licada con res­

pecto al Sx de Protcus citando las diferencias morfoló 

glcas que los diversos autorc~ han encontrado. 



P R E S E N T A C l O N 

D E 

e A s o s e L 1 N 1 e o s 



CASO No. 1 

Nomhrc: J.E.E. 
Edad: 5 a 7/12 
Sexo: Masculino 
Kegistro~ G36G5~ 

12 

A.lt.F •. - Madre de 30 anos al nacimient~ del n\~o y p~-

drc de 33 anos, no consanguincos. R~~Lü Je ~n:=~~d~?tt~~ ~in 

importancia. 

A.P.N.P.- Producto de la G:IV, de t6rmino, co11 amenaza de -­

parto prematuro a las 31 SDG. Parto cutócico 1 sin datos de -

hipoxia neonatal. Cursó con v6mitos y diarrea durante los -­

primeros ocho dias de vida. DPM normal. ADD: Peso al n~ci- -

miento 3,400 Kg. 

P.A.- Inicia al n~cimiento manifcstándo~c por Gigantismo de 

pie izquierdo, con incremento progresivo del mismo, y aumen-

to de volumen de 4o. y 5u. utt~j~~ de!?~~ ~~rPrhn. 

El paciente fue captado en la Consulta Externa ':el HIM 

a la cd3d de 1 a 6/12, teniendo t111 peso de 9 Kgs. y una ta-­

lla de 70 cms. 

Clinicamcntc se cncontraha a ¡1acicntc masculino de - -

edad aparente igual a la cronológicn, íntegro, mal conforma-

do. Crinco normoc&falo sin cxotosis ni hundimiento. Ojos --

con pupilas normorrrfléxicas e isocóricas. ONr. normal. Cuc--

llo sin altcrncioncs. Tórax normolinoo, c0n manchas caf6 con 

leche en cara posterior de t6rax. Aren cardiaca sin deíormi-
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dad ni hiperactividad. Ruidos cardíacos rítmicos y de buena 

intensidad. Campos pulmonares bien ventilados. Abdomen blan­

do y dcpresible: sin presencia de masas palpables. Extrernid~ 

des: Giga11tismo de miembro inferior izquierdo con las si- --

cms., pie izquierdo 13 cms., pie derecho JO cm~. Mancha cafi 

con leche en antebrazo derecho. Hl aumento de volumen era -­

más evidente en tercio distal de la extremidad afectada. Ge­

nitales de acuerdo a edad y sexo. Ncurológicamcntc íntegro. 

JunLo de 1Y87: La3 ma11chas ~uf~ ~011 l~cl1c en ]a~ :on~~ 

mencionadas se encuentran con una morfología alargada, en -­

abundante cantidad. En la región lumbosacra se dctcct6 una -

lesión rugosa con ligero levantamiento de color caf6 con le­

che. Prcscnt6 aumento de volumen en hemiabdomcn der~cho, ast 

como hcmit6rax derecho. 

A la edad de la ~/12: Se detecta macrodactilia de Zo. 

y 3cr. ortejos del pie izquierdo. Se realiza i·csccci6n de 

Za. rayo del mismo pie, report&ndose por Patologta cortes 

histo16gicos de piel con hipcrqueratosis, acantosis y papil2 

matosis focal; el tamano del dedo resecado era <le 6.Sx4x3.S 

cms. La circunferencia de ese pie era de 20 cms. y 14 para -

el derecho. 

La 8 /12: Se realiza cirugía abdominal por aumen­

to localizado a expensas de tumoración un hcmiabdomen derc--
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cho de SxSxS cms., pensándose entonces en un linfangiomn. D.!!, 

rantc el acto quir6rgtco se encuentra en su lugar abundante 

tejido udiposo. de 13 cu~l ~e tcm3 btpo~ia. Se ~ncxa reporte 

de Putologí.a. 

~ets meses dcspubs li1 tumoraci6n se habla incrementado 

hasta lBxlS cms. Se rcscc6 el tejido adiposo 90%. Patologta 

reportó escasas c~lulas gigantes multinuclcaJas de tipo a -­

cuerpo extrano. La biopsia de piel reportó hiperqueratosis -

papilomatosa m5s acantosis. 

Cursó con lctiosis y presencia de lesiones verrucosas 

en placas lineares identificadas como Ncvus verrucoso en 

tronco, extremidad superior derecha, cuello, escápulas y pe~ 

toral derecho. 

A1-l.'Jdllut.::'Jtlt: !>t: e11L:ue11tru en control por 1a consulta e~ 

terna, J.urantu lo cual se ha obst!rva<lu mayor incremento del 

miembro inferior izquierdo en su longi-::ud, y las lesiones hl 
pcrqucrat6sicas han a\1mcntado, tomando el aspecto de las ca­

racterísticas "lesiones en mocasín". 

Q 87-931 •• Piel con neoformaci6n compatible con nevo -

verrucoso. 

Q 88-1683 .• Tejido adiposo compatible con lipoma. 

Q 89-649 •• Tejido adiposo compatible con lipoma. 



Caso No. 2 

Nombre: R.A.R 
Edad: 4n 10/12 
Sexo: Masc· .. 1 ino 
Registro: 655115 
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A.H.F.- Padre de 62 anos y madre de 38 anos al nacl- -

!!! ic!'!t~, ;:.u ..:uu:i.au~u Í.Ut!OS. Kcsto de an tecedcntcs negados. 

A.P.N.P.- Producto de G:lX, de embara:o a término, noL 

moevolutivo. Parto vaginal, distócico con aplicación de Far-

ceps. Datos de ltipoxia moderada al nacimiento. Peso al naci-

miento de 3, 700 Kgs. DPM normal. 

P.A .. - Inicia a los 4 años con aumento de volumen de h~ 

micucrpo derecho. 

Clinicamentc se cncontr6 a pacinctc masculino de edad 

aparente menor a la cronológica, obeso, integro. Crfineo nor­

mocéfalo, sin cxostosi5. Ojos con cpicantus, pupilas norma--

rreactivas. ONG; Puente nasal alto; paladar alto, ojival. --

Presencia de Nevo lineal c11 nuca. T6r~x con osimctria de he-

mitórax superior derecho; aumento de separación de tetillas. 

C~1Jiupulmonar sin compromiso. Abdomen blando y dcpresiblc, 

sin palparse masas. Genitales con o.s cm!:>. de aumento de lo.!!. 

gitud del tcsticulo derecho. Se detectó leve escoliosis lum-

bar. Extremidades con manos anchas, con sindactilia de 2o. y 

3er. dedos de mano derecha, co11 hiperlaxitud artic~lar. Sin-

dactilia de 2o. y 3er. artejos bilaterales, con separación -
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de pulgares de los pies; impla11taci6n alta del 4o. artejo; -

pliegue anterior marcado. ~evo lineal en dorso de pie derc-­

chu. Se ob~crvó hiperquPratosis en ncvus del dorso de la ma­

no derecha. Mancha café. con leche en cara anterior de muslo 

derecho. Diferc11cia de longitud de 1 cm. del miembro in[e--­

rior derecho con respecto al izquierdo. Atrofia de miembro -

superior i:!.quicrdo. Hcmihipcrtrofia <lcrocha. Peso y tulla -­

por arriba del p~rcentil 97. 

Posteriormente se detecta N~vo hipocr6mico en cara po~ 

tcrior <lrl c\1cllo. brazos y a11tcbrazos, ast como caras ante­

riores de muslos y piernas, siguiendo trayectos lineares. 

Se realizaron cx5mcncs complemcntari~s para detectar -

anomalias asociadas, encontrando EEG; anormal, con ligera -­

a~imetria por bajo voltaje dcrccl10. 

\JS~ abdominal: Normal. ECn: Rloqueo incompleto de rama 

derecha del 1111. 

TAC: Normal. 

Cuatro meses después se detecta un desnivel de miembro 

inferior de 2 cms. y se realiza cariotipo que se reporta co­

mo 46 XY, masculi110 normal. 

Se realiza el Dx de Sx de Protcus en base a ltcmihipcr­

trofia, Nevo vcrrucoso, hipcrqucratosis ¡1aln1ar y plantar. 
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Actualmente cursa con infecciones frecuentes de vías • 

respiratorias, y so ha encontrado aumento progresivo de la 

hcmil1ipcrtrofia derecha. 



Caso No. 3 

Nombre: N.R.M.A. 
Ed:!:d: ! 1 ~ñas 
Sexo: l;cmcn ino 
H.cglslro: 682887 
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A.11.1:. - Madre de 41 ar'\os y padre de 42 ut\os ul naci .. -

miento <le la ni1~a, no consangu1ncos. Sin antecedentes de im"' 

portancia. 

A.J>.N.P.- Pr~tlucto de la Ci:Vlll, de embarazo normoevo­

ll1tivo, 11 t5rn1ir10 1 obtc11i<la por (larto cut6cico, si11 hipoxia 

neonatal. Peso al nacimiento Je 4 kg. DPM normal. 

P.A.- 111icia desde los 3 anos al notar lo madre numen-

to acclcril<lo c11 1¡1 talla, rcfiri~n<lóla mayor en comparaci6n 

con sus J1crmanos a eso edad. Asi misn10 rcfcria gigantismo de 

hcml-..:ucrpo ii.quicrOo ttcs<.Ic e! nactm1cnto. 

Clínicamente se cncontr6 pncicntc femenina de edad np.!!_ 

rente mayor a la cronolé>gica. r.rr11H•o normoci:·fal{_', con cxost.2_ 

sis occipital de 3x3 cms. Quiste cpidcrmoidc conjuntival bu.! 

bar del ojo izquierdo. Estr31>ismo convergente. ONG sin altc-

r~cioncs. Cuello normal. llcmitórax izquierdo hipcrt1•ófico, -

con l1emar1gioll¡>o1na ql1c ocu¡>n, toda su superficie y abarca -­

hasta región dorsal del mismo l¡1do. 

Nevo vcrrucoso en car;1 n11tcrior de l1cmit6rax izquierdo 

)' miembro 5upcrior izquierdo. Manchas vinosas en la misma rE_ 
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gi6n torficica. Mamas estadio Tanncr 111. Cardiopulmonar sin 

compromiso. Xifoescoliosis dorsal. Miembro in(crior con gc­

nuvalgo bilateral. E11gro~u11lic11Lo pla11tar con prominencia de 

pliegues. Desviación interna y abducci611 del primer dedo de 

~!.!!?'~' rJ·.·~-~~1"1•-". ,-,,n ,fii;coó!to. m::icrod~ctilia del mismo. PiC's 

con 116dulos amarillos bilaterales en dorso. Peso: bO Kgs., 

talla: 1.70 mts. (arriba del pcrcentil 97). 

Ingresa a los 9 afias al servicio de Ncurologia por Sx 

de Comprcsi6n radicular, con dificultad progresiva para la -

marcha, l!.c¿;.:indo a la impDsibili.Jod totnl pnra deamhular. -­

Dentro de los estudios rcaliza<los, la Rx de columna demostró 

ostcoporosis general, luxaci611 y fractura de TlZ a L2, con -

espondilolistesis anterior de L3. llcso11ancin magn6tica ctuc -

confirma antcrolistcsis de L3 co11 basculaci6r1 de LZ ;ustc­

rior. Dcsplazamic11to medular a la derecha en 111 y 11¿, rier­

niaci6n de discos intcrvcrtcbralcs en ·r1u-·r11. Miclograiia -

normal. USG abdominal normal. Se realizó bio¡>sin de piel en 

sitio de nevo verrugoso, confirmando dicho diagn6stico por -

por Patologia fragmentos 6seos y cart11:1go co11 cambios dege­

nerativos y mfisculo con cambios miop5ticos leves. 

Posteriormente continóa hasta la fccl1a con plan de re· 

habil ituc i6n. t-:o se han reportado más cambios en sus condici2 

nes generales. 



Caso No. 4 

Nombre: G.L.M.G. 
Edad: 2 a1los 
Sexo: J<emcnino 
Registro: 660295 
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A.11.F.- Madre <.le 25 anos y padre de 27 años al naci- -

miento de la nina. Tres herma11os sanos. No antecedentes de -

consanguincidad entre los padres. Niega otros antecedentes -

de importLlncia. 

A.P.N.P.- Producto de la G:IV, de embarazo que curs6 -

con amenaza de aborto en ~1 primer trimestre, manejado con -

reposo. Antecedente de ingcsta de anticonceptivos durante el 

primer mes de embarazo. Embarazo a t.érmino, obtenido por ce­

sárea por HTA pcrinatal. C1Jrsó con hipoxia neonatal modera-

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

P.A.- Inicia desde el nacimiento al detectar Hcmangio-

ma capi1ar c11 ei terete prox1ma! del muslo izquierdo, Macro-

<lactilia y Masa abdo111i11al. 

Clínicamente se encontrb paciente femenina de edad ap~ 

rente igual a la cronológica. Integra, mal conformada. Crá--

neo normocéfalo sin ex.ostosis ni hun<lirr.icntos. Ojos con pup_!:. 

las normorreactivas. ONG nor1.1al. Cuello sin alteraciones. T.§_ 

rax con llcmangioma capilar de 10x4 cms. en cara lateral iz-­

quierda del mismo, que abarca rcgi6n lumbar <lcrccl1a. Arca --

cardiaca y campos pulmonares sin altcracio11cs. 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 

edad y ~cxo. Extremldndcs con presencia <le Hcmangioma capi-­

lar en tercio proximal del muslo izquierdo. Elongación del -

Zn. artejo del pie izquierdo y 3o. del derecho. Neoformacio­

nes vasculares en cara anterior de tibia derecha. Aracnodac­

tilia en ambas n1anos. Pies hendidos. 

A los 2/30. de edad ingresa ol HUI por Pb Spcsis neon!!_ 

tal tdcscartada), y se sospecl1a Sx de Klippcl Trenaunay Wc-­

ber. 

Un mes dcspuEs se detecta hcmihipcrtrof ia en región 

distal de miembro inferior derecho. Un mes mis tarde ingresa 

nuevamente por meningitis bacteriana sin germen aislado, - -

Nueve meses Jcspu6s se cnc11entra aumento de volumen -­

del hcmangioma capilar en el muslo izquierdo, ast como aume~ 

to progresivo del Zo. artejo en el mismo mic111bro. 

A la edad de 2 aftas se realiza r~~c~~iSn de 2c. metn--

tnrsiano y falange de ese pie, report5ndosc por patologia o~ 

tejo de Bx3x2 cms., con tcji<lo adiposo con áreas de hipcrtr~ 

fia. 

A partir de los nuevos hallazgos que se agregaban a la 

morfologia de la pncicnte, se proptJSo el Dx de Sx do Protcus 

en lugar de Sx de Klippcl Trenaunay Weber. 



CASO No. 5 

Nombre: T.E.J. 
Edad: 9 anos 
Sexo: Masculino 
Registro; 644887 

zz 

A.11.F.- Madre de 33 a!los y padre de 30 al nacimiento -

Resto de a11teccdcntcs negados. 

A.P.N.P.- Producto de la G:l, de embarazo normoevolut.i. 

va, a t6r1nino. Obtenido por cesfirea por DCP. Peso al naci- -

miento de 3,500 Kgs. Sin ~omplicaciones peri.natales. DPM no!, 

mal. 

A.P.P.- Cuadros ocasionales dé Cefaleas intermitentes 

de moderada a gran intensidad, con fotofobia, niiuseas y vómj_ 

tos; se desconocen mas datos al respecto. Dx. de enfermedad 

de Lcg-Calv~-Pcrthcs desde los 5 a~os. 

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

cutfinea de 2o. y 3cr. dedos de los pies bilateralmente. 

A la exploración fisica aparee~ masculino de edad apa-

rente igual a la cronológica. Cráneo normocéfalo sin cxosto-

sis ni hundiminetos Ojos con pupilas normorrcactivas. ONG 

sin alteraci6n. Cuello normal. T6rax con asimetria a cxpen--

sas de pcctus excavatum y hcmihipcrtrofia izquierda. Cardio-

pulmonar :in compromiso. Abdomen sin visceromcgalias, con --



23 

peristalsis normal. Genitales de acuerdo a edad y sexo. Ex-­

trcmidadcs con hcmihipcrtrofia izquierda. Se detecta una ve­

rruga plantar. 

Durante su estudio en el ll!M sufrió dczprcndimicnto de 

la verruga plantar, reportfindose e11 el estudio histopa:ol6g! 

co: Epidermis con cambios degenerativos e hipcrqucrntosis. 

Posteriormentr se observa mayor crecimiento de miembro 

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

Se propuso el Dx <l~ Sx de Proteus, aunque la edad de -

aparición de l:i hcmihipertrofi:i fue ha5t:i. lo~ 9 :iI10:; 1 ccntr.!!. 

ria a lo observado en los pacinctcs antes citados y los re-­

portados en la literatura, sin embargo continúa en estudio -

genético hasta la actualidad. 



Caso No. ~ 

Nombre: A.M.M. 
bdad: la 7/ll 
Sexo: Masculi110 
Registro: 676875 

Z4 

A.11.F. Padre de 42 afias y madre de 26 anos, ambos sa-

nos, no consanguincos. Niega otros anteccdc11tcs de importan-

cia, solamente u11a tia con asimetria corporal. 

A.P.N.P.- Producto de la G:J 1 de embarazo normoevolut! 

vo, a t6rmino. Obtc11ido por ccsfirea. Peso al nacimiento de 

4,250 kgs. DPM normal. Niega antecedentes patol6gicos de im­

portancia. 

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

generalizado en tronco, y hcmil1ipcrtrofia. 

A J:t explornriAr1 fisica se encuentra masculino de edad 

aparente igual ~ la cronológica. Cráneo normocéfalo sin exo~ 

tesis ni hundimientos. UJoS con pupilas isoc6ricas y normo-­

rrcfl6xicas. CueJlo normal. Tórax con hcmangioma generaliza­

do en cara a11tcrior. Se encuentra tambi~11 mancJ1as hipocr6mi-

cas de 0.5 cms. a 2 cms. de di5metro en tt·onco posterior. --

ONG normal. Se observa hcmangioma en labio inferior izquicr-

do. 

Arca cardinc¡1 Y campos 1>11lmonarcs sin nltcraci6n. Abdo 

mcn stn visccromcg¡1lias con pcristalsis normal. Genitales de 
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acuerdd a edad y sexo. Extremidades con ltipcrtrofia de brazo 

izquierdo y derecho, asi como miembro inferior derecho. 

Se encuentra ad~mis linfangioma c11 miembro superior iz 

quierdc. en donde se ohsc;rva el ¡,~, .. lur:t..tl~:! ¿!!de¿:::; :;;..:.:!iü~ · 

de ambas manos. 

Se realizó USG abdominal el cual resultó normal, sin -

aparentes alteraciones viscerales. 

Actualmente cantinOa en estudio gcn&tico para determi­

nar c11 definitiva el Dx de Sx de Protcus. 



Cuso No. 7 

Nombre: D.A.C.B. 
Edud: 15 nr1os 
Sexo: Femenino 
Rcgis~ro: 650223 
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A.11. f. - Madre de 42 años y padre de la misma edad al -

nacimiento de la nifta. Ocho hermanos sanos. Niega otros ant~ 

ccdcntcs de. importancia. 

A.P.N.P.- Producto de ln G:ll. de embarazo normoevolu-

tivo, a término. Obtenida por parto cut6cico en medio donlic_!. 

liario. Sin l1ipoxia neonatal. Ignora peso al nacimiento. DPM 

aparentemente normal. 

AGO: Manarca a los 12 anos, ccin ritmo regular en un --

inicio, posteriormente irregular, presentando menometrorra--

gias acompañadas de dolor abdominal tipo cólico, requiriendo 

m6ltiples intcrnurnie11tos por los sangrados, con aplicación -

de transfusiones sanguíneas. 

P.A. inicia a los 4 anos de edad, al observarse hcmi-

hipertrofia corporal y mGltiplcs cxostosis en cr5neo y cara. 

Ingresa al lllM por hemorragia transvaginal, abundante, 

cada 2-3 meses, con duraci6n de 15 <ltas, continua, ac~mpafia-

da de coágulos y dolor pun:ancc en cintura pólvica. P5lidcz 

intermitcnt~ asociada a la licmorragia transvagi,\al. Disnea y 

Lipotimias asociadas al mismo evento. 



Clínicamente se encuentra a paciente femenina de edad 

aparente igual a la cronológica. Cráneo normocéfalo con exo~ 

tosis múltiples en mastoides y región frontal izquiC'rda, así 

como parietales bilateralmente, dando asimetria craneana. -­

Ojo:=-. rn!! ;::~~i.!.ii.:io 11urmorreact i vas. Boca asimétrica a expensas 

de aumento de volumen de labio superior iz,¡uierdo. Asirnctria 

de cara con aumento de volumen en maxilar i~quicr<lo. Cuello 

normal. T6rax con hiperpigmentación difusa. Marlchas hiperpig 

mentadas pol imórficas, de di versos tamar1os. Hipertrofia mod.!:. 

rada de glándula mamaria dcre~h~. C3rdiopu1111onar sin compro­

miso. 

Abdomen globoso, con aumento del paniculo adiposo. Se 

detecta aumento de volumen en meso e hipogastrio, así como -

ambas fosas ilíacas. Escoliosis izquierrl~ ,1nr!~l. Gc¡,¡tdl~s 

con vello pObico escaso, labios mayores, menores y clitoris 

normales. Hipertrofia de glúteo derecho. Hipertrofia de mic!!!, 

bro inferior derecho. Desviacl~n del eje de falanges del So. 

dedo de mano derecha internamente. Emincrtcia hipotcnar derc­

ch2 =en Ji~1ni11uc1ón de volumen )' piel de aspecto macerado. -

Engrosamiento de piel y pliegues de mano derecha. lliposcnsi­

bilidad y disminución de la fuerza de miembro superior dere­

cho. flallux valgus y valgo de miembro inferior derecho. 

Biopsia de piel <le abdomen en flanco izqtiicrdo, <lere-­

cho y palma derecha: ca1>a córnea gruesa, hipcrqucrrtosis y -

epidermis con hipcrpigmentacióu de la c;1pa basal. 
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USG abdominal: Ambos rinones aumentados de tamano y vo 

lumun, de 10.8 cms. el lzquicrdo. y 10 cms. el derecho. lite .. 

ro aumentado dt• t3ru~no y volumen, de 9.5 cms. en su eje lon­

gitudinal, con gran cngrosami.cnto cnc.lometrial. 

c~~t~t¡JJO: 4b XX (Femenino normnl). 

TAC de cr5nco con engrosamiento 6seo de tablas cranea­

nas maxilares, malar dcrccl10 y temporal derecho. 

TAC abdominal con lipomatosi.s subcutánea. 

fue manejada con Mcdroxiprogcsterona y Farlutal en el 

servicio de Endocrinologta. 

Durante su c~tancia desarrolló disminución de la fuer­

za en m lcmbros inferiores en porciones distales. con RO'!:; ;.!:! 

mentados. 

Se detecta ametropía. 

TAC ccrcb1·a1: Hipcrtorfi.a ósea asimétrica en región 

frontal, apófisis mastnh!e~ ¡· uccipttal derecho. Hipertrofia 

que origina ¡16rdida del espacio suharucnoidco. 

Citologta vaginal: C~lulas +++. Leucocitos+. Escasa -

actividad cstrog~r\icu. 

Potcnclnlcs cvoc'11..los: Conducción bloclcétrica central 

de la vía visual conservada. 
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Resonancia M;tgnética; Normal. Solo se reporta aumento 

de volumen del tejido graso subcutáneo en hemiabdorncn dere­

cho. 

Angiografía iliacn: Aumento del número de vasos con a~ 

mento del calibre en el lado derecho de la biturcac1ón de l,t 

aorta. 

Se rclaiz6 ltistcroscopta, la cual reportó biopsin de -

endometrio con ¡1rorninente reacci6n dcsidual, cort moderado i~ 

filtrado de linfocitos macrófagos y células plásticas. Se 

realiz6 hlstcrcctomia, de la cual se rcport6 por Patologla:· 

Endomotritis cr6nica no cspecíf ica. 



D I S C U S I O N 
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DISCUSION 

A pnrtir de la publicaci6n de los cuatro pacientes con 

Sx de Proteus de Wicdcman y cols., diversos autores han des­

crito varios grupos de p~cientcs con los estigmas estableci­

dos, aunados a nuevos y diferentes hallazgos. 

En el presente estudio se han revisado las publicacio­

nes de al~unos autores que rcpo:-tan un grupo de pacientes -­

con Dx de Sx de Protcus. 

Las publicaciones :ibnrcan desde 1983 por Wicdcman, ha_:! 

ta 1991 por el HIM. 

En el cuadro se incluyeron los l1allazgos clinicos m&s 

consistentes en este sindromc, y se muestra la proporci6n de 

pnriAntes encontrados por cada autor en forma comparativa. 

De acuerdo al tiempo de observación y dctecciG11 de la 

sintomatol~gia, en los pacientes descritos por Wicdcman y -­

Viljocn~ se encuentra que el inicio del padecimiento se ob--

~~lV~ di fiaCi@\CntC 0 Cn ~l periodo rQ~~natal inmediato en -

todos los casos. Dawn Clark muestra a u11 paciente que inició 

su sintomatologia hasta el Za. ano Je vida (8). En la serie 

de llIM de 7 pacientes, dos de ellos iniciaron hasta los ~ -­

afies, inclusive otro hasta los Sa., lo que confirma lo ex- -

puesto anteriormente en relación al tiempo de inicio de la -

sintomatologia, que abarca entre el nacimiento y los prime-­

ros afias de la vida. 
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En cuanto a la hernihipcrtrofia y el gigantismo de ma-­

nos y/o pies, se ha observado que en todas las series constj._ 

tuye un hallazgo universal. No existe una tendencia marcada 

hacia la hcmihipcrtrofia izquierda o derecha, aunque los 4· -

pacientes de Wicdcman la presentaron aei iaUu i..:.\tUi.:.¡"d::, -·· 

la serie de Dawn Clark predomina el lado derecho. En nucs- -

tras pacientes del HIM se encontró además 1 caso de hipcrtr.2. 

fia cruzada. 

La macrodactilia se encontró también en todos los ca-­

sos, predominando en los dedos índice y medio, asi como ch -

los pulgares y Za. rayos de los pies. 

El crecimiento acelcr~do se presentó en forma variable. 

Dicho crecimiento se determinó en base a la talln y peso, -­

que se encontrnban por arr1on de lü pt.::l...:.:..-,:.i!.~ CJ?. ~niriAnd.2 

se en todos los casos dentro de los prlmcros :t.ños de vida. 

La 1nacrcccfalia solo la registraron la mitad de los P! 

cinctes de Wicdeman y un tercio de los de Viljocn. En este • 

caso se tomó en cuenta el pcrtmctro ccfilico, que se ~11~un-­

traba por arriba de la pcrcentila 75 a 90. 

Ucntro de las lesiones dermatológicas presentes, se e~ 

contrb el Nevo vurrucoso, que no constituy6 u11 estigma cons­

tante, ya 4uc en un grupo se encontró en 30\, mientras que -

en otro se observó hasta en b3\. 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 se racn:::ionan 13s m115ns eiriformes plantares. 

Otra lcsi6n dermatológica encontrada, las manchas caí~ 

con leche, curiosamente solo se o[J5c1 \ld1u11 o.:;1, .. p~:::i::!':-:te!: --

del HIM, nn rcportfindose en ning6n otro de las demfis series. 

Se han detectado en todas las series 1~1 pre$encia de -

neoformaciones de diversos tipos, principalmente del tipo de 

los tlernangiomas y Linfanglomas; siendo mfis frecuci1tc el pri­

mero en una proporción variada, y presentándose sólo u11 ..:.J.S-O 

combinado de tfemangiolipoma en el HI~t. 

Dentro de 135 tumoraciones subcutfincas, los lipomas -­

constituyen un componente constante 1 hallándose en la maxo- -

rta de los casos e11 cavi<ld~ ~~~v111~i~~l, ~=~ t~~~d~n~i~ ~Pl 60 

hasta 83\ de los casos. En ludo$ astas pacientes se renliz6 

laparotomia exploradora con resección de los lipomas, pre- -

scnt&ndosc recidiva en un caso de Viljocn y en otro caso del 

Las alteraciones 6scas se co11formaron por: cxostosis, 

presente en todas las series, al igual que la Escoliosis, 

siendo 6sta Gltima debida a discrepancia en la ongitud de 

los miembros inferiores. La hiperostosis en pies únicamente 

fue descrita en un paciente de ~icdcman. 



En el sistema muscular, se encontró hipotrofia de alg,!! 

nos grupos musculares o disminución de la gra~a subcutfinca 

sólo en 6 de 11 pacicr1tcs de Dawn Clark y 2 de 6 pacinetes • 

del HUI. 

Las anomalías viscerales encontradas fueron: Alteraci~ 

nes quísticas en el pulmón <lcrccho e i:r¡uicrdo respcctivamerr 

te (W) 1 Hipertrofia renal izquierda (OC), y doble sistema e~ 

lector retwl. En un paciente del lllM se encontró hipertrofia 

renal bilateral. 

Se ¡>rcscntó tambi~n afccci6n SNC, consistente en RDPM, 

siendo ~stos casos aislados, ademas <le un paciente con C.C. 

Por filtimo, no se registró ningfin paciente con altera-

rltn~AnP.tico en to-

dos los pacientes. 

En el Cuadro No. 11 se describen las anomalías adicio­

nales (variables) que se encontraron en los pacientes de ca­

da autor. 

h'icdcman describe implantación baja y dismorfia de P!. 

belloncs auriculares, alteraciones oftalmológicas como cstr~ 

bismo e hipcrtelorismo. Arco palatino alto, extensión incom­

pleta del codo izquierdo y micrugnatia (anomallas óseas), e 

l1ipcrv;1sculari<lad abdomino-ingui11al. l.as variaciones que - -

Uawn Cl11rk cnco11tr6 fueron: ¡>abc116n at1ricula1· dism6rf~co --
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e hipervascularidad torácica, udernás de hipertrofia muscu-­

lnr masivn y alteraci6n an ~enitalcs consistente en Criptor­

quídia derecha. Viljocn encontró arco palatino alto )' alter!!. 

cioncs en genitales como macroorquídia, hipertrofia pencana, 

criptorquidia, falta en el desarrollo de mamas y desarrollo 

temprano de las mismas. Se rcf icrc además un caso de macro-­

sindactil ia (9). En los pacientes del HlM se encontró sinda_E. 

tilia cutinca, alteraciones oftalmol6gicas como quiste epi-­

dermoldc conjuntiva! bulbar, estrabismo convcrge11tc, altera­

ciones óseas como clinodacttl1a en dedos de manos y pies, hl 
pcrlaxitud ligamentaria y alteración de genitales como Hipe-.!: 

trofin uterina, con engrosamiento endometrial (Endomctritis 

crónica). 
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AUTOR Inicio Hemihipertrofi¡¡ Gigantismo de Crecimiento Macrocefalia 
No. Casos ' {Lado afectado·, manos y/o pies acelerado ¡ +Macrodactil ia 

1 

W!EDEMAN Al naci- 4 (izquierda) 4 3 3 
4 pacientes miento 
{ 1983) (4) 

DAWN CLARK ler mes{!) 4 {izquierda) 11 - -
ll Pacientes 20 ano (1) 7 {derecha) 
( 1987) 

Al naci-
miento{9) 

'/lLJOEN Al naci- 4 (izquierdc) 
6 PACIENTES 
(1986) 

miento{6) 2 l derecha) 6 1 2 

H!M Al naci- 4 (derecha) 
7 Pacientes miento (3) 2 (izquierda) 
(1991) 3 años (1) 1 (cruzada) 7 2 -

4 anos (2) 
8 años (1) 

CUADRO 1-A 
~ 
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Autor Nevo Hemangiomas Manchas fomores Uostosis Hiperquera 
No. casos Verrucoso L infangiomas Café con subcut~neos tosis palmar 

Hamartomas Leche (lipomas) Masas gi ri-
formes en -
plantas. 

Wiedeman 
4 pacientes 
(918J) 4 l(Hemar.giorra) 

OAWN CLARK 
11 pacientes 
( 1987) 7 lD(Hemangicma) 

VILJOEN 
6 PACINETES 
(1986) 2 l(Hamartom<) 

HIM 
7 pacientes 2(hemangiona) 2 4 
(1991) 4 l(hemangio' ipoma) 

CUADRO 1-B :.>.:o 
\)'. 



Autor 
No. Casos 

WIEDEMAN 
4 Pacientes 
(1983) 

OAWtl CLARK 
11 Pacientes 
(1987) 

VILJOEN 
6 PACINETES 
(1986) 

HIM 
7 pacientes 
(1991) 

Hipotrofia Muse 
Anomal1as o disminución d" 
Viscerales grasa subcut. 

2 

Escoliosis 
y otros de­
fectos 
aseos 

Afección a 
S.N.C. 
(C.C., RDPM) 

ALTERACIONES 
CromosOmicas 
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J(escol iosis) - - • :~' • 

9(e;coliosis) 2{ROPM) 
l(hiperostosis l(C.C.) 
en pies) 
l(LCC) 

3 ( esco 1 i os is) 
2(LCC) 
l(Halux val9us) 

2(escoliosis) 
l(genuvalgo) 
l(Leg-Ca 1 vé­
Perthes) 

!(Escoliosis + 
Hallux valgus) 

CUADRO 1-C 



WIEDEMAN 

Pabellón auricular 
de baja implantación 
y dismórfico. 
Estrabismo interno 
izq. ( 1) 

Ex tcns i ón i ncomp 1 e­
ta del codo izq.(l) 

Hi ;iertel orismo, 
epi canto, arco pala­
tino alto, microgna­
tia(l) 

Hi pervasculari dad 
abdomina 1 e 
inguinal izq. (1) 

DAWll CLAR¡, 

Hipervasculari dad(B) 

Hipertrofia costal 
masila (!O 

Criptorquldia der(l) 

Pabe·. lón auricular 
izqu·1erdo prominen 
te.( t). -

VILJOF.N 

Arco palatino 
alto; Hipertro­
fia peneana: 
l'.acroorquidi a {l). 

Desarrollo temprano 
de mamas(!) 

Macros i ndact i 1 i a, 
Criptorquldia( 1) 

Arco palatino alto 
exclus ivamente(l) 

Falta en el de>arrollo 
de mamas(!). 

CUADRO 11 

HIM 

Sindactilia ·:uUnea (1) 

Quiste epide,moide conjuntiva] 
bulbar de aj J izq. Estrabismo 
convergente ( l) 

Cl inodacti 1 il de dedos medios 
de ambas man:s (1) 

Hiperlaxitud ligamentaria (10 

Hi ~erpigmentoción troncal. 
Menometrorragias. Hipertrofia 
de mama derecha. Boca con 
aumento de volumen en labio 
sup. Aumente de volun.en en 
maxilar izquierdo. 
En~ometritis crónica no 
especifica. 
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Debe recordarse el gran polimorfismo que presenta el -

Sx de Protcus, a partir de lo cual ha recibido dicha denomi­

nación. 

nuevos hallazgos clinicos. 

Nayatepeck y cols. publicaron un caso de Sx de Protcus 

con hallazgos clinico5 no encor1trado~ anteriormente en ~Sta 

cntidad(lO). El paciente en cuestión se trató de un nifto fa­

llecido a la cJaJ Je 16 meses }" medio. El pacient~ era pro-­

dueto de la primera gestación, de padres jóvenes. Las anoma­

lías morfológicas fueron observadas desde el nacimiento, pr~ 

sentando un peso y talla por arriba Je la porcentila 95, al 

igual que el pcrimctro ccfilico. El crineo, con dolicoccfa-­

lia. 

Oftalmológicamentc con glaucoma y coloboma i~quicrdo. 

Presentaba adcmds crancosi11ostosis. Cavidades orbitarias -­

con elevación de los ángulos superiores de las mismas. Hidr~ 

cefalia congénita. Posteriormente desarrolló cxoftalmos iz-­

quierdo y catarata subcapsular posterior, así corno desprcndl 

miento cong6nito de retina derecha. 

Se corroboró la presencia de una cardiopatía compleja 

mediante cateterismo, encontr&ndose dilatación de la vena e~ 

va superior, ventriculo izquierdo discretamente dilatado, 
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ventriculo derecho pcquefio, arterias pulmonares pequcfias, -­

válvula aórtica cstenótica e insuficinete, aorta ascendente 

y un conducto arterioso pequeno. 

En este paciente se encontraba una lesión varicosa en 

la cara lateral izql1icrda del cuello, hallazgo que se ha 

portado en pacientes en las regiones hipogAstricn e inguinal 

(Cohcn y Haydcn, 1979). 

Malamitsi-Puchner rcport6 el caso de un ni~o al cual -

se siguió su evolución a lo largo de 4 años y medio, habien­

do 5ido publicado inicialmente cuando el paciente contaba -­

con 18 meses de edad. Los estigmas caractcrtsticos de la en­

fermedad se detectaron al nacimiento (11). A los cuatro años 

el testículo iz.qui~rdo presentó hipertrofia tumoral acompañ!!_ 

da de hiJ1u~~:~. El e!t~i<lin histol6gico de la pieza removida 

quirúrgh:amcntc demostró un mcsotelioma papilar de la túnica 

vaginal testicular. A los 39 meses se realizó osteotomía su~ 

trocant~trica, dcspuós de la cual prescJ1t6 nuevo incremento 

ñA la longitud de la extremidad inferior derecha. Este caso 

es el primero publicado con la aparición de una 1\eoplasia, -

si bien debe recordarse que existe una tendencia para el de­

sarrollo de neoplaslas en éste síndrome. 

Samlaska y cols. describieron otro caso de una pacien­

te de tres anos de edad que curs6 con una lcsi6n 11odular en 

la cuerda vocal vcr<l:1<lcra, adcm5s de adrcnarca prcmatural12). 
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Otro caso reportado poi· F1·ydman y cols., fue una nifia 

de 11 afias de edad; cursó tambi6n con mesenquimo1na en pierna 

y brazo izquicr<lo co11 tcr1dc11cia benigna, presentando ademAs 

fia del clitoris y labios mayores, tomando la morfologia de 

un micropcnc y un escroto bifi<lo; no se palparon gónadas 

(13). Este paciente sugiere la posibilidad <le que lD clito­

romftgalia observada refleje u11a J1ipertrofia localizada; sin 

embargo, ya que existe el riesgo latente de presentar tumor~ 

clones, se debe investigar ~d posibilidad de un tumor secre­

tor hormonal. 

Otro tipo de tumoraciones reportadas en la literatura 

lo constituyen las de naturaleza lipomatosa, que a difercn-­

cia de la locali:aci6n intraabJomi11al ei1co11tra<la en la rnayo­

ria de n11cstros pacientes, Dessai la describe en un paciente 

con localizaci6n digital. Cinco <le las lipomatosis digitales 

mostraron adcm5s flbrosis prominente cndoncural y pcrincu- · 

rul; en dos casos más se obscrv6 proliferación vascular y -­

ncural focal. Este es un hallazgo raro en los casos de macr,!! 

dact il ia, y puede formar parte de la prol ifcraci6n hamartom~. 

tosa anormal que se observa en esta condicibn (14). 

U11 grupo m5s de lesiones observadas son las lesiones -

óseas quísticas, lesiones fibromatosas y quistes cpidcrmoi-­

dcs (colcstcatom~s), caso rcportu<lo ¡>or llaman en 1989(15). 
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Una variante en la localizacibn de los lipomas la des­

cribió Pisa.ui y cols 1 encontrándolos a nivel valvular(16). 

A las afecciones oculares ya descrltns en los casos ~~ 

teriores, Burkc aftadc el hallnzgo de J1amartoma cpibulbar un! 

lateral y del segmento posterior tan solo en un paciente 

(17). 

A nivel de SNC se han reportado únicamente retardo me.!! 

tal y cr~sis convulsivas. 

Rizzo y cols. presentan paciente con trastornos con-

vulsivos resistente al tratamiento anticonvulsivo, con curso 

severo, que lo llevó a la muerte a la edad de 2 afias. Con fo.!:_ 

ma el 6nico caso de alteración severa del SNC reportarle. Pn -

la literatura (18). 

Por último 1 Hotamisligi y Ertegan e11 1990, ~escriben a 

un paclentc con Diabetes i11sipida ncfrog6nica, aunada a los 

estigmas propios del Sx de Protcu~. 

No se han descrito más casos similares (19). 



D I A G N O S T l C O 

D I F E R E N C I A L 



43 

DX Dlí-ERENCIAL 

El diferenciar el Sx de Proteus de otras entidades que 

~C t~~lU~~!! olPTifTO del ~rUpQ de 105 padCCiffiiCntOS fibrOffiBtQ-

505 y con gigantismo, suele ser dificil a menudo, sobre todo 

cuadno se tiene poca experiencia con la población menciona-­

da. 

Existen diversos padecimientos y procesas dismórf icos 

~un los que debe de hac~rse el Dx de diferencial del Sx de -

Proteus. 

En la tabla no. 1 se cnlistan los diagnósticos difere~ 

ciales de Sx de Protcus. 

El Sx de Protcus puede ct1terc11~iu1~~ uv l~ ~c~r=fibr~-

matosis por la ausencia de rnfiltipl~s mancl1as caf& con leche, 

aunque existen casos aislados como hemos observado en nues-­

tra serie del llIM, en la que se encuentran dicl1as lesiones. 

La presencia de hcmihipertrofia y mncrodactilia en pa­

cientes con ncurofibromatosis es rara y por lo regular ocu-­

rre con ncurofibrcmas plexiformes. 

En el caso de la ~curofibromatosis no se cncuc11tran l~ 

sienes d~rmicas con10 el ~evo Vcrrucoso, ni las masas girifo~ 

mes palmoplant~lrcs. Ucntrode los criterios diag11ósticos para 

Neurofibromntosis so i11cluyc la prcsc11cia de ~6dulos de 
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Lisch (h2martomas del iris), dos o m5s neurofihrom~5 de cua! 

quier tipo o un neurofibroma plexiforme, Gl iomn. óptico, y p.!!_ 

riente cercano (de primer grado) con ncurofibromatosis 2(N), 

de lo cual no se refiere el Sx de Proteus. 

El Sx de Klippel-Trenaunay-Wcber ¡>ucde ser m5s dificil 

de distinguir de las formas localizadas de Sx de Proteus. -­

Las observaciones originales de Klippel y Trenaunay y poste­

riormente de Weber, detectaron hemihipertroíia, hernangiomas 

cutineos en vino de aporto, y venas varicosas, por lo gcne-­

ral confinada a un solo lado del cuerpo. No se encuentran m_! 

sus subcutáneas palmoplantares, ni exostosis. Algunos auto-­

res creen que el Sx de Klippel-Trcnaunay-Weber viene siendo 

culares asociadas con crecimiento anormal. que ha excedido -

su definición original. Este desorden en realidad representa 

form3S incompletas <le Sx de Proteus. 

L.:. Encoi1J.ro1i1.-:ttú:. i::. (Displas ia de Ull ter) y la encondr.2_ 

matosis con m6ltiplcs hcma11glomas cavernosos (Maffucci Sx), 

no debe ser dificil de distinguir del Sx de Protcus. ya que 

en éste no se encuentra encondromatosis. Sin embargo, algu-­

nos hallazgos radiológicos pueden sugerir cncondromatosis 

que más tarde pueden definirse en la biopsia de hueso. La ID!. 

crodactilia, hipertrofia de extremidades y la asimctrta, son 

ilnllazgos cltnicos del Sx de Mnfíucci, discondroplasia de --
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011.ier. neurofibrom:!tosis, Sx de Klippcl-Trcn:iuna.y-l'tcbcr, hE. 

mangiomatosis, linfangiomatosis, fistulas arteriovenosas. El 

gigantismo digital localizado ~e ohserva también en ln macro 

distrofia lipomatosa, también conocida como megalodactilia. 

La idcntificaci6n de l1allazgos clinicos mayores adicionales 

en estos pacicnte5 ayudará en la diferenciación del Sx de -­

Proteus de estos des6rdnees. 

El Sx de Bannaya11 es un desorden autosómico dominrtntt> 

compuesto por angiomatosis, lipoma~osis, macrocefalia e in-­

cremento en el riesgo 1le desarrollar tumores intracraneales. 

Los pacientes con Sx ~e Bannayan no presentan el socrccreci­

miento digital progresivo, exostosis en cráneo, nevo epidér­

mi~u y lo~ curubius puimoplancarcs v~stos en el ~x de Pro- -­

tcus. 

Los pacientes con lipodistrofia paricAl tienen pirdidu 

de tejido graso facial con involucro del cuello, brazos, tó­

rax o abdomen. Clark y cols reportaron un caso de Sx de Pro­

teus (caso 7), con masa subcut6nea grasa en la región lum- -

bar, venas prominentes abdominales, disminución del tejldo -

subcutáneo en tronco, aumento del tejido subcutáneo en miem­

bros inferiores y pies anchos bilateralmente con deforrnida-­

des en varo y valgo evidentes en las radiografías. La exost~ 

sis, hcmihipcrtrofia~ macrodnctilia y lesiones cutáneas cst~ 

vieron notablemente ausentes. Excepto por los hallazgos ~a--



dialógicos, éste paciente cabe en los criterios diagnósticos 

clinlcos para lipodistrofia. Este paciente scflala la necesi­

dad de criterios mfis especificos para el Dx de Sx de Pro- -­

tcus, ya que se puede discutir que los mlnimos cambios c1íni 

cos observados no son diagnósticos de dicho desorde11. 



DESRODEN 

SX PROTEUS 

Neurofibro-

matos is 

KLIPPEL-TRE_ 

NAUNAY-WEBER 

ENCONOROMATOSIS 

sx 
MAFFUCCI 

SX 
BANAYAN 
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Hemi11ipertrofia Macrcdactilia Masas Exostosis Nevo Escolio 
Subcut~neas E>id~rmico sis 

CUADRO lll 



e o N e L u s I o N E s 
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CONCLUSIONES 

nes: 

En el presente trabajo, y en base a los hallazgos COm,!! 

El Sin<lr0mc de Proteus es una entidad patológica aisl~ 

da en la que los pacientes son los únicos afectados en 

la familia. 

Este Sindrome presenta gran polimorfismo, que se obse~ 

va en todos los pacientes. 

Los signos bfisicos que constituyen el Sx de Proteus se 

encuentran en todos los pacierites estudiados. 

Para definir un nuevo desorden tnl como el Sx de Pro-­

tcus, es necesario identificar los signos y s\ntomas -

caract~risticus de la enfermedad. 

Lü. gnrn varid.Lili<luU dc11Lru <le éste grupo de pacientes 

invita a la inclusión de casos atípicos que deben ser 

diferenciados de otros desordenes. 

El dcf~nir criterios mayores y menores pueden ser un -

medio simple de idcntificaci6n especifica del Sx de -­

Proteus. 



rsrn rrns 
('Al·il,'.1 .. u/'l , ¡;~ U 

f!5 P;[Bf 
~~LWTfGA 
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Los hallazgos clínicos principales encontrados son: hE_ 

mihipertrofiR, mAc-rnd:H."fi 1 ia 1 tumore~ s11hc11táneos, ma-

sas plantares y palmares, exostosis, Nevo epidérmico y 

escoliosis. 

La inclusi611 de cuatro o cinco de éstos hallazgos de-­

ben excluir la mayoria de los casos de Síndrome de - -

Klippcl Trenaunay Weber y Ncurofibromatosis. 
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