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dan tanimlanmig kompleks bir konjenital hamartomat6z hastalik-

tir (1). Bu sendromda siklikla cilt, iskelet sistemi, santral sinir sis-
temi (SSS), yumusak dokular, vaskiiler yapilar ve bazen de viseral or-
ganlar etkilenmektedir. Olgularda en sik izlenen bulgular viicutta ne-
viisler ve kemiklerde asimetrik biiylimedir. Bunlarin diginda SSS’de
hemimegalensefali, periventrikiiler kalsifikasyonlar, cilt alt1 yag doku-
sunda artig ya da azalma, akcigerlerde amfizem ve kistik degisiklikler,
vaskiiler malformasyonlar gibi patolojiler de izlenebilir (2,3).

P roteus sendromu ilk defa 1979 yilinda Cohen ve Hayden tarafin-
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14 aylik kiz hasta, viicut sag yarisinda biiyiime ve ciltte lekeler nede-
niyle hastanemizin pediatrik néroloji poliklinigine getirildi. Fizik mu-
ayenede, viicudun sag yaris1 sola oranla asimetrik olarak biiyiiktii. Sag
iist ekstremitede, aksillada, hemitoraksta, ayak sirtinda hiperpigmente
cilt lezyonlar1 mevcuttu. Norolojik muayenesi normal olan olguda goz
muayenesinde retinitis pigmentoza saptandi. Rutin kan ve biyokimya
tetkikleri, laktik asit, piriivik asit ve aminoasidopati yoniinden yapilan
incelemeler ve idrar analizi normaldi. Direkt grafilerde sag humerus,
femur, iliak kemik, sag 3. metakarpal, sol 1., 2., 3. metakarpal ve 3. fa-
langial kemiklerde asimetrik biiylime izlendi (Resim 1,2). Asimetrik
biiyiime her iki 4 ve 5. metatarsal kemiklerde de mevcuttu. Kranyal
MRG’de, sag paryetal ve frontal lob hacminde artis ve bu bolgelerde
kortekste kalinlagma, girus sayisinda azalma ve sag lateral ventrikiilde
genisleme mevcut olup, bulgular hemimegalensefali ile uyumlu idi
(Resim 3). Bu bulgulara ek olarak sag paryetal kemik medullasinda ge-
nigleme izlenmekteydi. Olguya bu bulgularla Proteus sendromu tanisi
konuldu ve izlenebilecek ek patolojileri arastirmak i¢in toraks ve abdo-
men BT tetkiki yapildi. Toraks BT tetkikinde her iki akciger parankimi
normaldi. Ancak sag hemitoraksta cilt alt1 yag dokusunda artig ve tora-
kal vertebralarin sag lamina ve pedikiillerinde asimetrik biiyiime mev-
cuttu. Ayrica sagda paravertebral kaslar ve bu diizey kosta posterior ke-
siminde de hipertrofik degisiklikler izlenmekteydi (Resim 4). Abdo-
men BT tetkiki, sagda cilt alt1 yag dokusunda artig diginda normaldi.
Cilt lezyonlarindan alinan biyopsilerde lezyonlarin epidermal neviisle-
re ait oldugu gosterildi.
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Resim 1. Direkt batin grafisinde, sag iliak kemikte, sag femur

epifizinde ve proksimal metadiafizinde asimetrik bliyiime

izlenmektedir.

Resim 3. T1-agirlikli koronal inversion recovery sekansinda
hemimegalensafali ile uyumlu, sag§ paryetal lob hacminde artig,
paryetal girus sayisinda azalma, kortekste kalinmasma ve
ipsilateral lateral ventrikiilde genisleme izlenmektedir. Sa§
paryetal kemik medullasinda genisleme mevcuttur.

Tartisma

Proteus sendromu (PS), birden ¢ok
ve farkli organlari tutan ve zaman
icinde ilerleme gosteren kompleks bir
patolojidir. Erkek ve kadinlarda esit
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oranda izlenir (4). Sendromun soma-
tik gen mutasyonu sonucunda olustu-
gu diisiiniilmektedir (4,5). En sik izle-
nen bulgular ciltte neviisler ve iskelet
sisteminde asimetrik biiyiimedir. Ne-

Resim 2. Sol el bilek grafisinde, sol el 3. parmak proksimal ve orta
falanksinda ve gevre yumugak dokularda belirgin, 1., 2. metakarpal
kemiklerde goreceli asimetrik bilyiime izlenmektedir. Ayrica bu yas igin
beklenen radius distal epifiz osifikasyonu secilememektedir.

Resim 4. Aksiyel toraks BT kesiti mediasten penceresinde, sagda cilt alti yag dokusunda artig,
torakal vertebra sag lamina ve pedikiiliinde asimetrik bilylime izlenmektedir. Ayrica sagda
paravertebral kaslar ve bu diizey kosta posterior kesiminde de hipertrofik degisiklikler izlenmektedir.

viisler olgumuzda oldugu gibi genel-
likle epidermal orijinlidir. Ancak bazi
olgularda bag dokusu kaynakli olabi-
lirler. Bag dokusu kaynakli neviisler
PS’de tan1 koydurucudur (2). Viicutta



biiylime asimetrik olup iist ya da alt
ekstremitede, el ya da ayak parmakla-
rinda ortaya cikabilir. Kranyal kemik-
lerde hiperostozis diye adlandirilan
osteomlara benzer lezyonlar ortaya ¢i-
kabilir (2).

Giiniimiize  kadar literatiirde
100°den fazla PS olgusu bildirilmigtir
(6). Olgularin %20-55’inde mental re-
tardasyon, %13’iinde konviilziyon iz-
lenmektedir (5). Ancak literatiirde ya-
yinlanan ve mental retardasyon ve
konviilziyonu bulunan olgularin co-
guna SSS incelemesi yapilmadigin-
dan PS’de SSS tutulum insidansi bi-
linmemektedir. Proteus sendromunda
SSS’de, Dandy Walker malformasyo-
nu, korpus kallozum anomalileri gibi
konjenital anomaliler, periventrikiiler
kistler, kalsifikasyonlar, hemimega-
lensefali ve menenjiom, pinealoblas-
tom gibi malignensiler bildirilmigtir
(5,6). Bizim olgumuzda da hemime-
galensefali mevcuttu, ancak malig-
nensi, periventrikiiler kalsifikasyon ya
da kist izlenmedi. Olgumuzda ayrica
hiperostozise sekonder sag paryetal
kemik medullasinda genisleme izlen-
di.

Proteus sendromu pulmoner sistemi
de tutabilmekte ve akcigerlerde amfi-
zem, kistik degisiklikler ve fibrozis
izlenebilmektedir (5). Ayrica kosta-
lardaki asimetrik biiyiime nedeniyle

restriktif akciger hastalifina neden
olabilmektedir (5). Proteus sendro-
munda vaskiiler malformasyonlar da
olabildiginden pulmoner emboli riski
fazladir. Olgumuzda akciger paranki-
minde lezyon saptanmadi.

Abdomende bildirilen patolojiler,
yaygin abdominal lipomatozis, sub-
kapsiilar hepatik kist, intestinal diver-
tikiiller, rektal prolaps, hemoroid, ka-
raciferde ve dalakta hemanjiom, len-
fohemanjiyom, mezodermal hamar-
tom gibi kitle lezyonlaridir (3). Ancak
olgumuzda abdominal organlarda pa-
toloji izlenmedi.

Vertebralarda asimetrik biiylime ya
da spinal kanalin lipomat6z tiimorler
tarafindan invazyonu sonucunda ol-
gularda skolyoz ortaya cikabilmekte
ve patolojinin ilerleyici seyri olmasi
nedeniyle skolyoz zamanla artmakta-
dir (7).

Ayirici tanisinda diigiiniilmesi gere-
ken hastaliklar cilt lezyonlar1 ve hemi-
hipertrofiye neden olan diger norokii-
tandz hastaliklardir. Klippel Trena-
unay sendromunda, cilt lezyonlari, he-
mihipertrofi ve vaskiiler malformas-
yonlar izlenir. Ancak bu sendromda
olgularda dogduklar1 zaman hemihi-
pertrofi olmasi1 ve zamanla ilerleme
gostermemesi, hemihipertrofinin bir
slire sonra ortaya ciktif1 ve zamanla
ilerleme gosterdigi PS’den ayirt etme-

CASE REPORT: RADIOLOGIC FINDINGS IN PROTEUS SYNDROME

Proteus syndrome is a progressive congenital hamartomatous disorder mainly affec-
ting the skin, skeletal system, and central nervous system. We report a 14-month-old
girl with Proteus syndrome having right sided asymmetric enlargement of the body
including te skeletal system, and right sided hemimegalencephaly.
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ye yardimeidir (3). Ensefalokraniokii-
tandz lipomatozisin, PS’nin lokalize
formu oldugu diisiiniilmekte olup, ol-
gularda hemimegalensefali izlenme-
mesi ayirict tanida yardimer olabilir
(6). “Incontinentia pigmenti’de SSS
bulgular1 ve epidermal neviisler izle-
nir, ancak letal seyirlidir (6). Norofib-
romatozis Tip 1°de cilt lezyonu ve he-
mihipertrofi izlenebilir Norofibroma-
toziste nadir de olsa hemimegalense-
fali saptanabilir, ancak PS’de norofib-
romatoziste izlenen norofibromlar ve
beyin parankiminde izlenen hamarto-
matoz lezyonlar izlenmez (3,8). Epi-
dermal neviis sendromunda epidermal
neviisler ve hemimegalensefali izle-
nebilir. Ancak hastalifin PS’de oldu-
gu gibi ilerleyici 6zelligi yoktur (6).
“Macrodystrophia lipomatosa” ekst-
remitelerde, parmaklarda asimetrik
biiyimeye neden olur (9). Ancak bu
patolojide, PS’den farkli olarak cilt
bulgular1 ve hemimegalensefali izlen-
mez.

Proteus sendromu cilt lezyonlari ile
hemihipertrofiye neden olan ve bir¢cok
organi etkileyen, ilerleyici, norokiita-
ndz hastaliklardan birisidir. Bu send-
romda ortaya ¢ikan lezyonlarin bilin-
mesi bu patolojiyi tanimada ve diger
norokiitandz hastaliklardan ayirt et-
mede yardimci olacaktir.

5. Cohen MM Jr. Proteus syndrome: clinical
evidence for somatic mosaicism and selec-
tive review. Am J Med Genet 1993;
47:645-652.

6. Dietrich RB, Glidden DE, Roth GM, Mar-
tin RA, Demo DS. The Proteus syndrome:
CNS manifestations. AJNR Am J Neurora-
diol 1998; 19:987-990.

7. Skovby F, Graham JM, Sonne-Holm S,
Cohen MM Jr. Compromise of the spinal
canal in Proteus syndrome. Am J Med Ge-
net 1993; 47:656-559.

8. Cusmai R, Curatolo P, Mangano S, Chemi-
nal R, Echenne B. Hemimegalencephaly
and neurofibromatosis. Neuropediatrics
1990; 21:179-182.

9. Wang YC, Jeng CM, Marcantonio DR,
Resnick D. Macrodystrophia lipomatosa.
MR imaging in three patients. Clin
Imaging 1997; 21:323-327.

Tanisal ve Girisimsel Radyoloji . 575



