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Presentación de caso:
Paciente de 3 años de edad derivado a nuestro centro con diagnóstico de sobrecremiento asociado a

fosfatidilinositol-4,5-bifosfato 3-cinasa (PIK3CA) para estudio imagenológico y tratamiento quirúrgico.

Se realizan radiografías y resonancia magnéticas de ambos miembros superiores.
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Hallazgos imagenológicos:
Se observa macrodactilia bilateral, con sindactilia de tercer y cuarto dedos en ambas manos y dedos

meñiques hipoplásicos.

Aumento del espesor de las partes blandas a predominio distal a expensas del tejido adiposo sin

alteraciones vasculares.

1282
SÍNDROME DE SOBRECRECIMIENTO ASOCIADO A PIK3A: 

A PROPÓSITO DE UN CASO

T1 T2 SPAIR



Discusión:
Los Síndromes de Sobrecrecimiento Relacionados a PIK3CA (PROS por sus siglas en inglés) engloban un

conjunto de síndromes de sobrecrecimiento, considerados diferenciados originalmente, que se

agruparon bajo el mismo término a medida que se descubrió que son originados por variantes

patogénicas de PIK3CA involucrada en vías de señalización; son causadas por mutaciones esporádicas

somáticas no hereditarias que ocurren durante el desarrollo del feto en el útero.
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Discusión:
Los síntomas pueden ser congénitos o producirse en la primera infancia. El sobrecrecimiento puede

detenerse en la niñez o continuar hasta la edad adulta. Las manifestaciones de estas mutaciones en

mosaico celular pueden variar desde una lesión cutánea única o macrodactilia aislada a extensas

afecciones de una extremidad e incluso el cerebro. Se puede afectar un tejido o una combinación de

estos, como el tejido adiposo, muscular, óseo, vascular y nervioso. Se han encontrado también

mutaciones de PIK3CA en muchos tipos de cánceres de mama, pulmón, ovario, estómago, encéfalo,

colon y recto.
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Conclusión:
Los síndromes PROS son un grupo de entidades poco frecuentes con manifestaciones fenotípicas muy
diversas.

El diagnóstico molecular de los PROS no es sencillo por lo que resulta importante conocer las
características clínicas para su diagnóstico, utilizando los métodos de imagen para evaluar la extensión
y gravedad de las complicaciones.

Bibliografía:
1. ISSVA Classification of Vascular Anomalies ©2018 International Society for the Study of Vascular Anomalies Available at 

"issva.org/classification" Accessed 30.08.2024

2. Bertino F, Braithwaite K, Hawkins C et al. Congenital Limb Overgrowth Syndromes Associated with Vascular Anomalies. Radiographics. 

2019;39(2):491-515. doi:10.1148/rg.2019180136

3. Wolf MV, Moresco AA, Fano V, Caino S. Clínica, auxología y calidad de vida en cincuenta niños, niñas y adolescentes con síndromes de 

sobrecrecimiento corporal segmentario de un único centro. Arch Argent Pediatr 2023;121(6):e202303017. 

4. A. Iriarte Fuster, P. Cerdà Serra and A. Riera-Mestre, Síndromes de sobrecrecimiento relacionados con PIK3CA (PROS): Conocimiento 

nuevo de enfermedades conocidas, Med Clin (Barc)., https://doi.org/10.1016/j.medcli.2021.03.036

1282
SÍNDROME DE SOBRECRECIMIENTO ASOCIADO A PIK3A: 

A PROPÓSITO DE UN CASO


