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RESUMEN
Objetivo: analizar el sindrome de Proteus (SP) desde el abordaje en enfermeria. Método: Revisién
sistematica de 15 articulos cientificos. Resultados y conclusién: Los cuidados de enfermeria deben
centrarse en cuatro areas fundamentales: valoracion integral y monitorizacién, cuidados especificos
de las manifestaciones clinicas, educaciéon y apoyo psicosocial, y coordinacién de la atencion
multidisciplinar.
Descriptores: Proteus; infecciones por proteus; proteus mirabilis. (Fuente, DeCS).

ABSTRACT
Objective: to analyse Proteus syndrome (PS) from a nursing perspective. Method: Systematic review
of 15 scientific articles. Results and conclusion: Nursing care should focus on four fundamental areas:
comprehensive assessment and monitoring, specific care for clinical manifestations, education and
psychosocial support, and coordination of multidisciplinary care.
Descriptors: Proteus; Proteus Infections; Proteus mirabilis. (Source, DeCS).
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INTRODUCCION

El sindrome de Proteus (SP) constituye un trastorno genético de extraordinaria
rareza que se caracteriza fundamentalmente por un crecimiento excesivo y
asimétrico de diversos tejidos corporales. Cabe destacar que fue descrito por
primera vez en 1979 por Cohen y Hayden; sin embargo, no fue hasta 1983 cuando
Wiedemann le otorgé su denominacion actual, inspirandose en el dios griego
Proteo, conocido por su capacidad de transformacion (1). En cuanto a su
prevalencia, resulta extremadamente baja, estimandose en menos de 1 caso por
cada millén de habitantes, con aproximadamente 200 casos documentados en toda

la literatura cientifica mundial (2).

En lo que respecta a su etiologia, conviene sefialar que el sindrome se atribuye a
mutaciones somaticas especificas en el gen AKT1, concretamente la mutacion
c.49G>A (p.Glu17Lys), la cual activa la via de sefalizacién PI3K-AKT-mTOR,
fundamental para la regulacion del crecimiento celular (1,3). Es importante destacar
que esta alteracion genética ocurre post-cigéticamente, lo que explica tanto la
distribucién en mosaico de las manifestaciones clinicas como su notable variabilidad

fenotipica (2).

Por lo que se refiere a las caracteristicas clinicas del SP, estas incluyen
principalmente sobrecrecimiento asimétrico y desproporcionado de extremidades,
asi como hiperplasia de tejidos conectivos y epiteliales, malformaciones vasculares,
nevus epidérmicos, macrocefalia, hiperostosis craneal y diversos tumores benignos
(3,4). Cabe resaltar que la expresion fenotipica es altamente variable, lo que
ciertamente dificulta tanto su diagndéstico temprano como su manejo adecuado.
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En cuanto al diagnéstico, este se fundamenta principalmente en criterios clinicos
establecidos por Biesecker y colaboradores, que comprenden criterios tanto
generales como especificos, complementados con estudios genéticos orientados a
identificar la mutacion en AKT1 (2,5). Es preciso sefialar que no existe un
tratamiento curativo, por lo que el abordaje terapéutico es esencialmente
sintomatico y multidisciplinar, dirigido fundamentalmente a prevenir y tratar las

complicaciones asociadas (6).

Este articulo tiene como objetivo analizar el sindrome de Proteus (SP) desde el

abordaje en enfermeria.
METODO

Se realiz6 una revisidn sistematica de literatura PRISMA. Se establecio un protocolo
de investigacion definiendo claramente la pregunta mediante el formato PICO:
Pacientes (personas con sindrome de Proteus), Intervencion (cuidados de
enfermeria), Comparacion (no aplicable) y Outcomes o resultados (mejora en la

calidad de vida, prevencion de complicaciones y manejo de sintomas).

Se revisaron 15 articulos cientificos. Se utilizaron los siguientes términos de
busqueda: "Proteus syndrome", "nursing care", "nursing interventions", "case
management", "overgrowth syndrome", "rare diseases", "sindrome de Proteus" y
"cuidados de enfermeria", empleando los operadores booleanos AND y OR para
optimizar los resultados. Asimismo, la busqueda se acoté a articulos publicados

entre enero de 2017 y diciembre de 2024, tanto en inglés como en espafiol.
RESULTADOS

Se incluyeron finalmente 15 articulos que cumplieron satisfactoriamente con los
criterios establecidos. En cuanto a la tipologia de los estudios, la mayoria

correspondian a estudios de casos (n=8), seguidos por revisiones narrativas (n=4),
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revisiones sistematicas (n=2) y un estudio observacional. Para facilitar la
comprension y aplicabilidad de los hallazgos, los resultados se organizaron en
cuatro categorias principales: manifestaciones clinicas, diagnostico, complicaciones

asociadas y cuidados de enfermeria.
Manifestaciones clinicas del sindrome de Proteus

El analisis pormenorizado de los estudios puso de manifiesto la amplia variabilidad
fenotipica del SP. En este sentido, las manifestaciones mas frecuentemente

descritas fueron:

El sobrecrecimiento asimétrico de extremidades se presentd en la totalidad de los
casos (100%), con un claro predominio en miembros inferiores, tal como sefalan
diversos autores (3,4,5). Por otra parte, las malformaciones vasculares, incluyendo
hemangiomas y malformaciones linfaticas, se observaron en aproximadamente el

85% de los pacientes, segun documenta Mirmomen y colaboradores (8).

Asimismo, los nevus epidérmicos, especialmente aquellos del tejido conectivo con
patron cerebriforme, estuvieron presentes en el 80% de los casos (9). Los lipomas
y hamartomas, distribuidos en diferentes localizaciones anatémicas, se identificaron
en el 75% de los pacientes (3,6). La macrocefalia e hiperostosis craneal se
manifestaron en el 70% de los casos estudiados (2,15), las manifestaciones orales
y maxilofaciales, como hiperplasia gingival, macroglosia y asimetria facial, se
documentaron en el 65% de los pacientes, segun el estudio de Munhoz y

colaboradores (15).

Cabe destacar que Rocha et al. (3) subrayaron la presencia de lesiones cutaneas
caracteristicas, como las placas cerebriformes, presentes en el 90% de los

pacientes adultos, localizadas principalmente en plantas, palmas y region genital.
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En este mismo sentido, Liu y Ma (9) sehalaron que estas lesiones son

patognomonicas del SP cuando aparecen especificamente en la regidn plantar.
Diagnéstico y evaluacién

En lo que respecta al diagnodstico del SP, este se fundamenta principalmente en
criterios clinicos. En este contexto, Biesecker y Sapp (2) establecieron los criterios
diagndsticos actualmente aceptados, que incluyen criterios generales (distribucion
en mosaico, progresion y aparicion esporadica) y criterios especificos
(sobrecrecimiento de tejidos, nevus del tejido conectivo, malformaciones

vasculares, entre otros).

Por su parte, Buser et al. (1) destacaron la importancia del analisis genético para
confirmar la presencia de la mutacién c.49G>A en el gen AKT1, presente en
aproximadamente el 90% de los casos. Sin embargo, es importante sefialar que
Duarte Santos et al. (5) advirtieron que tanto la heterogeneidad alélica como el
mosaicismo pueden dificultar considerablemente la deteccion de la mutacion, por lo

que un resultado negativo no excluye necesariamente el diagnéstico.

En cuanto a las técnicas de imagen, estas resultan fundamentales en la evaluacion
integral de estos pacientes. En este sentido, Mirmomen et al. (8) describieron
detalladamente los hallazgos cardiotoracicos caracteristicos mediante resonancia
magnética y tomografia computarizada, mientras que Munhoz et al. (15)
especificaron las manifestaciones maxilofaciales identificables mediante diversas

técnicas radioldgicas.
Complicaciones asociadas

Los estudios analizados identificaron numerosas complicaciones que requieren

vigilancia y manejo especifico:
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El tromboembolismo venoso (TEV) se presenta en hasta el 20% de los pacientes,
segun documentan diversos autores (4,5). Las complicaciones respiratorias
derivadas de la restriccion toracica o afectacion pulmonar constituyen otra
preocupacion significativa (8,12). Asimismo, las dificultades en el manejo de la via
aérea durante procedimientos anestésicos representan un desafio importante para

los profesionales sanitarios (10).

Por otra parte, las complicaciones ortopédicas como escoliosis, contracturas y
fracturas patoldgicas son frecuentes en estos pacientes (6). También se ha
documentado un mayor riesgo de desarrollar tumores tanto benignos como
malignos, con especial incidencia de cistadenomas ovaricos y meningiomas (13).
Finalmente, cabe destacar las complicaciones durante el embarazo, como

describen detalladamente Ranaei-Zamani et al. (11).

En este contexto, Priya et al. (10) subrayaron los desafios anestésicos en estos
pacientes, recomendando encarecidamente una evaluacion preoperatoria
exhaustiva y una planificacién meticulosa del manejo de la via aérea. Por su parte,
Stozhkova et al. (12) describieron complicaciones otorrinolaringoldgicas que pueden

comprometer seriamente la funcion respiratoria.
Cuidados de enfermeria

A partir del analisis minucioso de los articulos seleccionados, se identificaron las
siguientes intervenciones de enfermeria relevantes para el cuidado de pacientes
con SP:

Valoracion integral y monitorizacion:

En primer lugar, resulta fundamental realizar una evaluacion periodica del
crecimiento y desarrollo, con especial atencién a las areas de sobrecrecimiento

(3,4). Asimismo, la monitorizacién de signos vitales y funcioén respiratoria adquiere
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particular importancia en pacientes con afectacion toracica (8,12). La valoracion del
dolor y disconfort asociado a las malformaciones constituye otro aspecto esencial
(6). Finalmente, la evaluacion de la integridad cutanea, con especial atencién a las
areas de pliegues y sobrecrecimiento, completa esta primera categoria de

intervenciones (3,9).
Cuidados especificos

El manejo adecuado de heridas y la prevencidn de ulceras por presion en zonas de
sobrecrecimiento resultan prioritarios (3). Igualmente importantes son los cuidados
de la piel en areas con nevus o malformaciones vasculares (9). La administracion
de terapia antitrombdtica profilactica segun prescripcion médica constituye otra
intervencion relevante (4,5). Por ultimo, el posicionamiento adecuado para prevenir

contracturas y deformidades completa este grupo de cuidados especificos (6).
Educacion y apoyo:

La educacion al paciente y familia sobre la enfermedad, su evolucion y posibles
complicaciones representa un pilar fundamental (2,13). El entrenamiento en
autocuidados adaptados a las limitaciones funcionales especificas de cada paciente
resulta igualmente importante (14). Asimismo, el asesoramiento sobre recursos
comunitarios y asociaciones de pacientes contribuye significativamente al bienestar
integral (5), el apoyo psicolégico para afrontar la imagen corporal alterada vy el

impacto psicosocial completa esta categoria de intervenciones (3,5).
Coordinacion de cuidados:

La gestidn de casos y coordinacion del equipo multidisciplinar constituye una funcion
esencial de enfermeria (13). La planificacion de cuidados perioperatorios
especificos adquiere especial relevancia en estos pacientes (10). El seguimiento de

complicaciones potenciales mediante protocolos especificos representa otra
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intervencion crucial (8,11). Por ultimo, la adaptacién de los cuidados a las diferentes

etapas vitales, incluyendo el embarazo, completa este grupo de intervenciones (11).

En este contexto, Manor y Lalani (13) enfatizaron la importancia del enfoque
multidisciplinar, donde enfermeria actia como coordinadora de los diferentes
especialistas implicados. Por su parte, Ou et al. (14) destacaron el papel
fundamental de la enfermera en la educacion continua y el seguimiento domiciliario

de estos pacientes.
CONCLUSION

Los cuidados de enfermeria deben centrarse en cuatro areas fundamentales:
valoracion integral y monitorizacién, cuidados especificos de las manifestaciones
clinicas, educacion y apoyo psicosocial, y coordinacion de la atencién
multidisciplinar. Asimismo, la enfermera desempefa un papel crucial como gestora
de casos, facilitando la comunicacion entre los diferentes especialistas implicados y
garantizando la continuidad asistencial. Esta funcion coordinadora resulta esencial
en patologias complejas como el SP, que requieren la intervencion de multiples
profesionales.
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