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PROTEUS SENDROMU (OLGU SUNUMU)

PROTEUS SYNDROME
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OzET

Proteus sendromu ilk kez Cohen ve Hayden tarafindan tespit edilmis sporadik gériilen oldukga nadir bir sendromdur.
Karakteristik bulgulan viicudun tiimiinde ya da bir kisminda asiri blyime, makrosefali, deride hiperpigmente alanlar,
hemanjiomlar, lipomatbz lezyonlar ve iskelet sistemini ilgilendiren bir dizi bozukluklardir.

2,5 yasinda erkek olgu, deri lezyonlari, parmaginda anormal biiyiime, konusamama yakinmalari ile Ege Universitesi Tip
Fakiiltesi Genetik ve Teratoloji Bilim Dali'na getirildi. Yapilan fizik bakida sad koltuk altindan inguinal bélgeye uzanan,
skrotumu icine alan sag bacaga inen mavi-mor renkte hemanjiomat6z lezyonlari vardi. Kot altinda 4-5 cm genisliginde
sagdan sola uzanan diffiiz, yumusak doku kitlesi vardi. Sag el orta parmak uzun ve genisti. Her iki ayak ve ayak biledi sis
goriiniimdeydi. Sag koltuk altindan asadi uzanan lineer, kahverengi pigmente lezyonlar vardi. Proteus sendromu tanisi
konan bu olgu ender gériilmesi nedeniyle sunuldu ve son bilgiler esliginde tartisildl.

SUMMARY

Proteus Syndrome is a rare sporadic hamartomatous syndrome, vvhich has been first described by Cohen and Hayden.
Characteristic findings are mainly partial or total overgrowth of the body, macrocephaly, cavernous hemangiomas,
pigmented naevi, lipomas, lymphangiomas and skeletal system anomalies. Two and a half months old boy was referred
to Ege University, Medical School Hospital Genetics Section because of hyperpigmented skin lesion, overgrowth of his
right middle finger and speech difficulty. On physical examination he had hypertrophy on the right middle finger,
hemangiomatous lesion starting from right axilla spreading through lovwver extremities including scrotum, a palpable soft
tissue mass in the right upper part of the abdomen and a linear hyperpigmented area on the right side of his body.

GIRIS Wiedemann ve ark. tarafindan 1983 vyilinda yeni bir
sendrom olarak bildiriimekle birlikte (4), Balci ve ark. 1982

Proteus sendromu; sporadik gorilen, tim germ yaprakla-  yjinda multipl ekzositozlu, fasiyal, kulak ve torakal asimet-

nni igine alan, vicutta kismi agin blylmenin ve deride  risi ve unilateral makrodaktilisi olan bir olguda yeni bir

hiperpigmente alanlar, hemanjiomatdz ve lipomatoz lez-  genetik sendrom olarak bu sendromu tarif etmislerdir

yonlar ve iskelet sistemini ilgilendiren bir dizi bozukluklarin (5,6).

goriuldugil bozukluktur (1-4). ilk olarak 1979 yilinda Cohen

ve Hayden tarafindan tarif edilmistir (1). OLGU
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ve zaman iginde arttigi belirtildi. Miyadinda 3500 gram
agirhginda normal spontan dogum ile dogdugu, gelisim
basamaklarinin normal oldugu belirtilen olgunun 11 vya-
sinda saglikl bir kiz kardesi vardi. Soygecmisinde; anne
ile baba arasinda akraballk olmadii ve ailede benzer
olgunun bulunmadigi belirtildi.

Fizik bakida; agirlik 25-50 persantil arasinda, boy ve bas
cevresi 50 persantilde, nabiz: 100/dk, solunum sayisi:
26/dk, TA: 80/50 mmHg olarak bulundu. Genel durumu iyi
olan hastanin; skrotumu igine alan sad alt ekstremitede
daha belirgin olmak lzere gluteal bdlgeden ayak Ustiine
uzanan, Dbilateral mavi-mor renkte hemanjiamatoz
lezyonlan vardi (Sekil 1). Sad koltuk altindan baslayip,
skrotum derisine uzanan, ayrica saj ekstremitede ayak
sirtina dek uzanan, lineer kahverengi makuler lezyonlar
saptandi. Kot altinda 4-5 cm genigliginde sagdan sola
dogru uzanan diffiiz, yumusak doku kitlesi palpe edildi
(Sekil 2). Sag el orta parmagi uzun ve genis olan olgunun,
her iki ayak ve ayak bilegi sis gorinimdeydi (Sekil 3).

Laboratuvar incelemelerinde; hemogram, periferik yayma,
rutin idrar incelemeleri, kan iyonlari, kan sekeri, bobrek ve
karaciger fonksiyon testleri normal bulundu.

o

Sekil 1. Olguda goriilen hemanjiomatéz lezyon

EKG ve akciger grafisi normal olarak yorumlandi. El bilegi
grafilerinde sag el orta parmagi kemik ve yumusak doku-
sunda hipertrofi (Sekil 3), alt ekstremite grafilerinde ise sol
ayak bile§i ve kruris yumusak dokusunda belirginlesme
oldugu saptandi.

Sekil 2. Olguda disaridan da gériilen lipomata
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Tim abdomen USG (yumusak doku dahil), kranial BT,
EEG normaldi (Sekil 4). Alt ekstremitede damarsal patolo-
jileri goruntileyebilmek icin yapilan ventz Doppler ile
popliteal bogede V.saphena parvalar basta olmak uUzere
genis yuzeyel vendz yapilar oldugu anlagildi. Arterial
sistem Doppler'i normaldi.

Sa§ ayak bilegi ve sol bacaktan alinan deri biyopsisi so-
nucunda dermigte ektazik damar yapilarinin izlendigi ve
materyalin epidermal nevius ile uyumlu oldugu belirtildi.
istenilen kulak-burun-bogaz ile géz hastaliklan konsiiltas-
yonlarinda patoloji saptanmadi.
bulundu.

Karyotip 46, XY olarak

Sekil 3. Olgudaki makrodaktili

Sekil 4. Olgunun bilgisayarli beyin tomografisi

TARTISMA

Proteus Sendromu; asin blyime, deri ve subkutan doku,
iskelet sistemi ve solid organlar ile ilgili klinik bulgular
gOsterebilen, ender gorllen bir sendromdur. Cok degisik
bulgular ile karsimiza gelmesi yine bu sendromun 0zelli-
gidir (ismini de, antik Ege tanrlarindan olan ve kolay sekil
degistirebilen Proteus'dan (polimorfoz) almistir) (2,4,7).

Ozellikle; tum vicut, tek bir ekstremite ya da lokalize bir

alanda goOrulebilen hipertrofi, deride go6rilen heman-
jlamatd, lipomato lezyonlar (6zellikle toraks ya da Ust

Ege Tip Dsrgisi



abdomende) ve hiperpigmente alanlar 6nemli klinik
bulgularindandir.

iskelet sistemi anomalileri yine bu sendromun énemli bir
Ozelligidir. Olgumuzun sag el orta parmaginda oldugu gibi
makrodaktili sendromun ayirici tanisinda 6nemlidir. Diger
iskelet sistemi bozukluklar arasinda displastik vertebra,
kifoz, skolyoz, kalca cikigi, klinodaktili sayilabilir (2).

Proteus Sendromunda daha ender gérilen bulgulan ara-
sinda akciger veya bobrek kistleri, hidronefroz, hipertrofik
kardiyomiyopati, anormal EEG, konviilziyon, kalin kalvar-
yum, kraniosinostoz, dis kulak yolu darligi, psikomotor
retardasyon (%20 olguda), makroorsitizm sayilabilir. Nadir
olarak cesitli g6z anomalileri, katarakt, glokom, pitozis,
myopi, strabismus gorilebilir (2). Morbitide acisindan
Oonemli olan bu bozukluklar olgumuzda saptanmamigtir.

Hastalarin ¢ogunda klinik semptomlar ve deformiteler
dogumda oldugu halde tanilari daha ileri yaslarda konula-
bilir. Prenatal USG ile sendroma ait bulgularin goérilmesi
ile erken tanminin yapilabildigi vakalar bildirilmistir (8).
Progresif olarak devam eden asirn buylimenin puberteden
sonra genelde durakladigi izlenmektedir. Olgularda spinal
stenoz ve norolojik sekel (vertebral anomaliye veya
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timoral infiltrasyona bagh), akciger sorunlarn ve her tirla
neoplazm (0zellikle yumusak doku timorleri) izlemleri
sirasinda goOrulebilen 6nemli morbitide ve mortalite ne-
denleri arasindadir (2). Bu yuzden olgumuz gelisebilecek
komplikasyonlar acisindan takibe alinmistir.

Degisik klinik bulgular ile karsimiza gelebildigi icin, bu
sendromun ayirici tanisinda pek cok hastalik dustnalme-
lidir. Mavi-mor renkte hemanjiamatd lezyonlar ile karak-
terize hastaliklar, noérofibromatozis gibi hamartomatdz
hastaliklar, asirn buyime ile karakterize hastaliklar akla ilk
gelmesi gereken hastalik gruplardir. Bunlarin iginde
Klippel-Trenaunay Sendromu, Proteus Sendromu ile en
cok karisan ve ayirici tanisinin yapilmasi gereken bir
sendromdur.

Genetik gecisi hakkinda henliz daha net bir bilgiye sahip
olunmayan bu sendromda vakalarin hemen hemen hepsi-
nin sporadik oldugu belirtilmistir. Yeni yapilan c¢alisma-
larda somatik mozaisizmden bahsedilse de, henuz daha
arastirmalar olumlu sonuc vermemistir (2,9).

Sonug olarak; ender gorulen bu sendrom, klinik bulgula-
rindaki cesitlilik ve bilinmeyen yonlerinin olmasi ile aras-
tirmacilarin ilgisini geken bir hastaliktir.
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