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病例报道
Proteus综合征一例
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　　病例资料　患者,男,３２岁,因右足肿物渐进性增

大１０年入院.患者自出生发现右足肿物,约黄豆大

小,后逐渐增大呈菜花样突起、反复破溃渗液,严重影

响生活质量.近期肿物破溃并伴局部疼痛,为进一步

治疗来甘肃省肿瘤医院就诊.查体:右足趾及足背偏

内侧见不规则肿块,表面脑回样表现;右小腿明显增

粗,见增厚皮肤软组织悬垂(图１a).右足 X 线摄片

示:右足背及足趾背面区域见不规则软组织肿块影,右
足及踝部皮肤软组织明显增厚;右足骨质未见明显异

常(图１b).右足及小腿 MRI示:右足背及足趾区背

面区不规则肿块 T１WI呈等低信号、T２WI呈不均匀

略低信号、DWI呈高低混杂信号;右足背、踝部及小腿

皮肤软组织明显增厚,局部区域呈肿块样,T１WI呈略

低信号、T２WI呈较高信号、DWI呈高信号、ADC图呈

高信号(图１c~f).手术见右足背及足趾背侧肿块基

底位于皮下脂肪层,肿块呈实性,为灰白色质韧组织,
未见明显包膜.病理切片示纤维组织增生,成熟胶原

纤维粗大、呈束状分布,成纤维细胞稀少(×４０,HE,图

１g).结合临床表现及病理结果,诊断为Proteus综合

征.
讨论　Proteus综合征(Proteussyndrome,PS),

又名海神综合征、变形综合征.PS临床罕见,其表现

多样,患者个体差异大,主要以皮肤、骨骼、脂肪和中枢

神经系统受累,非对称性、不规则的过度生长的多胚层

错构增生综合征.Cohen和 Hayden于１９７９年最先

报道该病,１９８３年 Wiedemann用希腊神话中能随意

变幻身体形状的海神Proteus(普罗蒂斯)的名字为其

命名,寓意临床表现复杂多变[１].
关于PS的诊断标准,１９８３年 Wiedemann命名该

病时归纳总结了７种临床表现并提出早期标准[１].

１９８９年Samlaska提出PS新的诊断标准[２],根据６项

临床表现进行评分,分值合计≥１３分,就可以确诊.

现阶段 PS的诊断标准是在２００４年由 Turner提出

的[３],无论患者出现何种特殊的临床表现,不但要满足

一般标准所有项,而且要满足特殊标准中 A 类１项或

B类２项或C类３项.一般标准:①病变呈嵌合性分

布;②人群中呈散发;③病情呈进展性.特殊标准:A
类:结缔组织痣(大脑沟回样的皮损).B类:①表皮疣

(表皮痣/皮脂腺痣);②不对称的不成比例的过度生长

(需与不对称的成比例过度生长鉴别);③２０岁前发生

特异性肿瘤(双侧卵巢囊腺瘤或腮腺单形性腺瘤).C
类:①脂肪组织不规则分布;②血管畸形;③肺囊肿;④
面部表型.本病例满足一般标准的所有项,满足特殊

标准A类１项(脑回样结缔组织痣)、B类１项(右小腿

不对称的不成比例的过度生长),其它部位未发现有异

常表现.PS具有非对称性、不规则过度生长的特点,
当发生在局部皮肤组织时需要与弥漫型丛状神经纤维

瘤相鉴别.弥漫型丛状神经纤维瘤患者神经组织在皮

肤及皮下组织内弥漫性生长并包裹周围正常结构,常
引起该部位软组织弥漫性肥厚、隆起、悬垂,引起外貌

改变[４].丛状神经纤维瘤是Ⅰ型神经纤维瘤病(NeuＧ
rofibromatosistype１,NF１)的主要表现之一,NF１是

一种基因突变引起的常染色显性遗传病,主要累及皮

肤及神经系统[５].

Lindhurst等[６]于２０１１年报道PS的发病机制是

AKT１基因功能获得性突变,减弱了对 mTOR的负性

调控,促进细胞生长繁殖,导致错构瘤类/过度生长综

合征.马明圣等[７]报道１例PS患儿病变组织中检出

AKT１基因嵌合突变,患儿及其父母外周血 DNA 均

未检出该突变,复习已报道文献的 PS全部为体细胞

嵌合突变.病变组织中发现 AKT１基因嵌合突变有

助于本病确诊,也为靶向治疗奠定了基础.本病例未

进行病变组织的 AKT１基因检测.
由于 PS临床表现多样复杂,主要依靠临床表现

诊断,AKT１基因嵌合突变有助于本病确诊.目前尚

无特殊治疗方法,对于严重影响身体机能的可进行整

形手术,以降低残疾,提高生活质量.对疑为本病的可

对照诊断标准,可充分利用各种影像学检查的特点,明
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图１　a)右足背偏内侧及足趾背侧区不规则形肿物,表面脑回样表现,右踝部皮肤软组织增厚、呈肿块样突

起;b)右足 X线摄片示右足背、足趾背侧区不规则软组织肿块影,右足及踝部软组织增厚;c)T２WI斜矢状位

示足趾背侧区肿块呈不均匀混杂信号(箭),足背、踝部及小腿皮肤软组织不均匀增厚,呈略高信号;d)T１WI
病变呈不均匀等、略低信号;e)T２WI压脂序列足趾背侧肿块呈不均匀高信号、内见低信号分隔影(箭),足背

增厚皮肤软组织呈高信号;f)DWI病变呈不均匀略高信号;g)病理切片示纤维组织增生,成熟胶原纤维粗大、
呈束状分布,成纤维细胞稀少(×４０,HE).

确患者病变部位有无脂肪及肌肉等组织的嵌合性生长

分布,分析结缔组织痣的组织成分和邻近结构关系,评
价骨骼、肺部、脉管等有无同时发病和有无特异性肿瘤

的发生,对临床诊断、治疗及疗效评估具有较高价值.
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