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Presentacion de caso:
Paciente de 3 afos de edad derivado a nuestro centro con diagndstico de sobrecremiento asociado a

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

Se realizan radiografias y resonancia magnéticas de ambos miembros superiores.




]l n 1282

P I

na N SINDROME DE SOBRECRECIMIENTO ASOCIADO A PIK3A:

m A PROPOSITO DE UN CASO

Hallazgos imagenologicos:
Se observa macrodactilia bilateral, con sindactilia de tercer y cuarto dedos en ambas manos y dedos

mefiques hipoplasicos.

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

alteraciones vasculares.
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Discusion:
Los Sindromes de Sobrecrecimiento Relacionados a PIK3CA (PROS por sus siglas en inglés) engloban un
conjunto de sindromes de sobrecrecimiento, considerados diferenciados originalmente, que se
agruparon bajo el mismo término a medida que se descubrid que son originados por variantes
patogénicas de PIK3CA involucrada en vias de seinalizacién; son causadas por mutaciones esporadicas

somaticas no hereditarias que ocurren durante el desarrollo del feto en el utero.
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Discusion:

Los sintomas pueden ser congénitos o producirse en la primera infancia. El sobrecrecimiento puede
detenerse en la niflez o continuar hasta la edad adulta. Las manifestaciones de estas mutaciones en
mosaico celular pueden variar desde una lesidn cutdnea Unica o macrodactilia aislada a extensas
afecciones de una extremidad e incluso el cerebro. Se puede afectar un tejido o una combinacién de
estos, como el tejido adiposo, muscular, dseo, vascular y nervioso. Se han encontrado también
mutaciones de PIK3CA en muchos tipos de canceres de mama, pulmdn, ovario, estdmago, encéfalo,

colon y recto.
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Conclusion:
Los sindromes PROS son un grupo de entidades poco frecuentes con manifestaciones fenotipicas muy

diversas.

El diagndstico molecular de los PROS no es sencillo por lo que resulta importante conocer las
caracteristicas clinicas para su diagndstico, utilizando los métodos de imagen para evaluar la extension
y gravedad de las complicaciones.
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