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Introductio
n Proteussyn

drome  «le
 syndrome 

de Protée»
 est  un trou

ble de crois
sance exce

ssive 
hamartoma

teusecomp
lexe et très

 rare, carac
térisé par u

ne croissan
ce excessiv

e progressi
ve en 

mosaïque d
u squelette

, de la peau
, du tissu ad

ipeux et du
 système ne

rveux centr
al.

Nous rappo
rtant le cas

 d’une fille p
résentant u

n Proteuss
yndrome su

ivies dans n
otre service

.
Observatio

n 
Une fille  âg

ée de 02 an
s,  issue d’u

n couple no
n consangu

in. A 
partir de l’â

ge de 6 mo
is elle a com

mencé à pr
ésenter une

 hypertroph
ie 

progressive
 des memb

res inferieu
rs de façon

 asymétriqu
e, puis 
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progressive
 des memb

res inferieu
rs de façon

 asymétriqu
e, puis 

d’autres tum
éfactions et

 hypertroph
ies (lipomes

) sont appa
rues avec le

 
temps, défo

rmant le co
rps. On not

e aussi la p
résence d’u

ne atteinte 
cutanée au

 niveau du 
dos : hyper

pigmentatio
n.

Un bilan rad
iologique m

is en éviden
ce l’atteinte

 osseuse  e
lle aussi 

asymétriqu
e et aléatoi

re, l’atteinte
 viscérale e

st retrouvée
 à l’écho 

abdominale
 : néphromé

galiegauch
e.

Le diagnos
tic du syndr

ome de Pro
tée a été re

tenu sur de
s critères 

généraux (d
istribution a

symétrique
 des lésions

 ; événeme
nt 

sporadique
 ; évolution 

progressive
) et des crit

ères spécifi
ques 

(croissance
 excessive 

asymétriqu
e et disprop

ortionnée d
es membre

s 
inferieurs ; 

des lipomes
).

Le diagnos
tic doit être

 confirmé p
ar l’étude g

énétique en
 mettant en

 
évidence un

e mutation 
AKT1.  



Discussion Le syndrom
e de protée

 estune ma
ladie génét

ique rare 
caractérisé

e par une c
roissance e

xcessive , d
éformante e

t 
disproportio

nnée de dif
férents tissu

s (osseux, a
dipeux, 

conjonctif) .
 Le diagnos

tic clinique 
repose sur 

des critères
 

diagnostiqu
es de Biese

cker(tablea
u). 

Le diagnos
tic différent

iel se pose 
avec d’autr

es 
overgrowth

syndrom: s
yndrome de

 Klippel-Tre
naunay, 

syndrome d
e Cloveset

 PIK3CA-re
latedoverg

row
spectrum La confirma

tion diagno
stic est gén

étique: mise
 en 

évidence de
 la mutation

 du gène AK
T1. 

La prise en
 charge est

 multidiscip
linaire avec

 une 
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La prise en
 charge est

 multidiscip
linaire avec

 une 
surveillance

 clinique et 
para-cliniqu

e régulière 
pour 

dépister les
 complicatio

ns ( acciden
ts thromboe

mboliques, 
développem

ent de tume
urs bénigne

s et maligne
s, 

complicatio
ns pulmona

ires et neur
ologiques)

Conclusio
n

Proteussy
ndrome, sy

ndrome rar
e, dont le d

iagnostic re
pose sur de

s critères cl
iniques et c

onfirmé 
par l’étude 

génétique. 
 La prise en

 charge est
 pluridiscipl

inaire adap
tée à chaqu

e cas. Le p
ronostic  

(vital et fon
ctionnel) es

t variable e
t dépends s

urtout des é
vénements

 thromboem
boliques, de

 l’atteinte 
pulmonaire

 et le dévelo
ppement de

 tumeurs.


