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PREFÁCIO

A saúde coletiva é um campo da saúde pública que se concentra na promoção da 
saúde e na prevenção de doenças em populações. No Brasil e em Portugal, a saúde coletiva 
é um tema de grande importância, dada a relevância dos problemas de saúde pública nos 
dois países.

O Brasil e Portugal compartilham alguns desafios comuns na área da saúde coletiva, 
como: desigualdades sociais, envelhecimento populacional e doenças crônicas não 
transmissíveis. Apesar dos desafios, o Brasil e Portugal também têm feito progressos na 
área da saúde coletiva, por meio da ampliação do acesso à saúde no Brasil, com o Sistema 
Único de Saúde (SUS) e em Portugal, com o Serviço Nacional de Saúde (SNS).

O Brasil e Portugal têm uma longa história de cooperação na área da saúde. Em 
2023, os dois países assinaram um acordo de cooperação em saúde coletiva. O acordo visa 
promover a cooperação entre os dois países em áreas como: pesquisa e desenvolvimento, 
formação profissional e troca de experiências. A cooperação entre o Brasil e Portugal na área 
da saúde coletiva tem o potencial de contribuir para a melhoria da saúde das populações 
dos dois países.

Em nossos livros selecionamos um dos capítulos para premiação como forma de 
incentivo para os autores, e entre os excelentes trabalhos selecionados para compor este 
livro, os capítulos que receberam menção honrosa foram listados abaixo.

1º Lugar: Capítulo 96, intitulado “REFLEXÕES SOBRE A TERMINOLOGIA DA SAÚDE DA 
PESSOA SURDA NO BRASIL E EM PORTUGAL: ACESSO ÀS CAMPANHAS DE SAÚDE”.

2º Lugar: Capítulo 136, intitulado “MAPEAMENTO E CARACTERIZAÇÃO DA ÁREA DA 
ENFERMAGEM NOS PROGRAMAS DE RESIDÊNCIA MULTIPROFISSIONAL EM SAÚDE 
COLETIVA DO NORDESTE BRASILEIRO”.

3º Lugar: Capítulo 91, intitulado “JOGO DIDÁTICO “BACTERIOPOLY”: PERCEPÇÕES 
SOBRE BACTÉRIAS DE IMPORTÂNCIA MÉDICA E ORIENTAÇÕES EM SAÚDE PÚBLICA”.
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RESUMO: A síndrome de Proteus é uma hamartomatose que se apresenta como variedades 
de tumores assimétricos de crescimento desproporcional, anomalias cranianas, gigantismo 
parcial de mãos e pés e alterações dermatológicas. A fisiopatologia da doença ainda não 
foi bem estabelecida, porém existem indícios que resulta de uma mutação genética do 
gene AKT1. O trabalho objetiva compreender a síndrome, contribuindo para um melhor 
diagnóstico da doença. Para isso, foi realizada uma revisão bibliográfica sobre o tema, 
baseado em artigos disponíveis em bases de dados consolidadas, correlacionando os 
quadros clínicos e evoluções dos pacientes com os estudos já realizados sobre a síndrome, 
e avaliar os tratamentos empregados.

PALAVRAS-CHAVE: Síndrome de proteus. Hamartoma. Lipoma. Síndrome de Cowden.

ABSTRACT: The proteus syndrome is a rare congenital disease, which presents itselfs 
as variety of clinical sings, like the asymmetric tumors of disproportionate growth, cranial 
anomalies, partial gigantism of hands and feet and dermatological modifications. Its 
pathophysiology is not yet well stated, although there are some evidence of being an outcome 
of a genetic mutation on the AKT1 gene. The research is to understand  the syndrome, 
pitching in a better diagnosys of the disease.  To achieve this goal will be made a literature 
review about the topic, founded in articles provided by well-stablished databases, where will 
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be regarded the clínical presentation and the evolution of the patient medical history with the 
study  developed about the syndrome and avaluate the threatments used.

KEY-WORDS: Proteus syndrome. Hamartoma. Lipoma. Cowden Syndrome.

INTRODUÇÃO

A síndrome de proteus é uma hamartose  descrita como uma  doença congênita de 
muito baixa incidência, em 1 a cada 10 milhões de nascidos (GONÇALVES et al., 2020). 
A raridade da doença dificulta estudos na área, prejudicando o processo de diagnóstico, 
tratamento e de compreensão do prognóstico do paciente, o que leva a necessidade de 
buscar entender qual o quadro clínico e evolução dos pacientes sindrômicos e quais são os 
tratamentos atualmente disponíveis (GONÇALVES et al., 2020). A síndrome foi reconhecida 
em 1979 por Cohen e Hayden, sendo nomeada em 1983 por Wiedeman, devido a grande 
variedade de apresentações da síndrome, como variedades de tumores assimétricos de 
crescimento desproporcional, anomalias cranianas, gigantismo parcial de mãos e pés e 
alterações dermatológicas, fazendo referência com o deus grego Proteus, que possuía a 
capacidade de alterar de diversas maneiras sua forma corporal (NOGUEIRA et al., 2017; 
SENE et al., 2013).

A síndrome surge durante o desenvolvimento fetal gerando uma natureza progressiva 
e multissistêmica (MALUF JUNIOR et al., 2015), causada por uma alteração genética em 
diversos genes, entre eles o gene AKT1, localizado no cromossomo 14q32.3, causando 
no indivíduo deformações corporais com crescimento tumoral descontrolado, membros e 
tronco desproporcionais, gigantismo parcial, macrocefalia, visceromegalia, pigmentação 
dos nervos porém, é relatado que não traz prejuízo ao desenvolvimento mental (EGEA-
GÁMEZ et al., 2020; NOGUEIRA et al., 2017). A fisiopatologia da doença ainda não foi 
bem estabelecida, mas existem indícios que resulta de uma mutação genética espontânea 
durante o desenvolvimento fetal devido à natureza progressiva e multissistêmica da doença 
(MALUF JUNIOR et al., 2015). Lindhurst et al (2011) comprovou a relação do gene AKT1 
(AKT Serine/Threonine Kinase 1), a partir do sequenciamento genético de 29 pacientes 
portadores da síndrome de proteus, comprovando o mosaicismo somático do oncogene. 
Além disso, existem indícios da relação da mutação no gene PTEN também com a síndrome 
de proteus, porém o diagnóstico clínico dos pacientes com tal mutação apresentam algumas 
lacunas (COHERN et al., 2003; TURNER et al., 2004).

O diagnóstico da síndrome atualmente é feito principalmente por critérios clínicos 
desenvolvidos na primeira conferência nacional de síndrome de proteus em 1998 em 
Maryland, revistos por BIESECKER et al., (2012), envolvendo critérios gerais e específicos. 
O diagnóstico é feito a partir da presença de todos os critérios gerais somados a: um 
critério específico do grupo A, ou, dois critérios do grupo B, ou, três critérios do grupo C. 
Os critérios gerais da doença são obrigatórios e incluem  a distribuição em mosaico das 
lesões, o curso progressivo e a ocorrência esporádica da doença. O critério específico de 
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grupo A é a presença da CCTN (nevo conjuntivo cerebriforme). Os critérios específicos de 
grupo B são o ILVEN (nevo epidérmico linear verrucoso), supercrescimento assimétrico e 
desproporcional e tumores específicos antes da segunda década de vida (cistoadenoma 
bilateral de ovário e adenoma monomórfico parotídeo). Os critérios específicos de grupo C 
são desregulações de tecido adiposo, malformações vasculares, doença pulmonar bolhosa 
e a presença do fenótipo facial da síndrome.

 A síndrome possui diversas similaridades à outras hamartoses por atuarem na 
mesma via PI3KCA e apresentarem variados sintomas coincidentes como Sindrome de 
Cowden e Sindrome de Bannayan-Riley-Ruvalcaba dificultando o diagnóstico diferencial, 
o que nos leva a buscar elucidar as principais características da doença e seu diagnóstico 
diferencial.

OBJETIVO

 Desenvolver um melhor entendimento da síndrome de Proteus, integrarando os 
estudos já realizados e a base de conhecimento já desenvolvida sobre a doença.

METODOLOGIA

 A revisão bibliográfica foi feita nas bases de dados SciElo, PubMed, OJRD, LILACS 
e  MEDLINE, utilizando os descritores na língua inglesa: “hamartoma”, “lipoma”, “cowden 
syndrome”, e em língua portuguesa:, “hamartoma”, “lipoma”, “síndrome de cowden” entre 
os anos de 2016 a 2021.  Devido a raridade da doença e a dificuldade em encontrar 
descrições sobre a síndrome, os descritores na língua inglesa: “proteus syndrome”, e em 
língua portuguesa: “síndrome de proteus” foram pesquisados com os mesmos critérios, 
porém entre os anos de 2000 a 2021 (Tabela 1).

Tabela 1 – Artigos encontrados nas bases de dados a partir dos descritores e critérios de inclusão e 
exclusão utilizando os descritores “proteus syndrome” e “síndrome de proteus”.

DATABASE
To-
tal

2000-
2021

*
Inglês/Por-

tuguês
Assunto: síndro-
me de proteus

Nos últimos 5 
anos

MEDLINE 889 622 467 421 197 36
PubMed 811 540 12 12 7 5
SciElo 18 17 16 8 5 1
OJRD 9 9 8 8 1 0

LILACS 49 34 16 8 6 1
Aplicação de todos os filtros 

+ 
Subtração de fontes repetidas

34

*Entre: relato de caso, estudo diagnóstico, ensaio clinico controlado, estudo de incidência, estudo 
observacional, estudo prognóstico, fatores de risco, estudo de rastreamento e livros.
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Os artigos foram avaliados de acordo com o sexo dos pacientes, idade diagnóstica, se 
o diganóstico incial foi baseado na síndrome de proteus ou em outra síndrome. Além disso, 
considerou-se os grupos de critérios de apresentação de sinais e sintomas. O diagnóstico 
da síndrome de proteus é principalmente focado nos critérios clínicos gerais e específicos, 
com os critérios específicos de categoria A (1 critério), de categoria B (2 critérios) e  de 
categoria C (3 ou mais critérios) descritos por BIESECKER et al. (2012) relatado por EGEA-
GÁMEZ et al. (2020) e GONÇALVES et al. (2020). Os critérios gerais são 3: a distribuição 
mosaica das lesões, a ocorrência de caráter esporádica e o seu curso progressivo. O critério 
de categoria A é a CCTN – o nevo conjuntivo cerebriforme. De categoria B se incluem o 
crescimento desproporcional (de membros, fígado/timo, hiperostose de crânio, hiperostose 
do canal auditivo externo e megaspondiloplasia), a presença de tumor específico antes 
da segunda década de vida (cistoadenoma ovariano bilateral ou adenoma monomórfico 
de parótida) e a ILVEN – nevo epidérmico  verrucoso linear inflamatório. Na categoria C 
se incluem desrregulações de tecido adiposo (supercrescimento lipomatoso e lipoatrofia 
regional), má formações vasculares (venosa, capilar e linfática), degeneração pulmonar 
bolhosa e o fenótipo facial: dolicocefalia, fiussuras palpebrais inclinadas e/ou ptose parcial, 
ponte nasal deprimida, narinas antevertidas e respiração bucal (BIESECKER LG, SAPP JC; 
2012). Já que a mutação mosaica característica da doença explica sua variedade fenotípica 
e esporádica, geralmente reserva-se a investigação genética apenas para casos em dúvida 
diagnóstica (GONÇALVES et al., 2020).

RESULTADOS E DISCUSSÃO

 De modo geral foram avaliados 13 pacientes do sexo masculino e 6 do sexo feminino. 
A idade diagnóstica foi dividida em três grupos: menores que três anos de idade, entre 3 
e 18 anos de idade e acima dos 18 anos, com respectivamente 7 pacientes, 4 pacientes e 
1 paciente, sendo que outros 5 pacientes não tiveram a idade de diagnóstico relatada nos 
materiais disponíveis.

Obtido como resultado um total de 40% (4 em um total de 10 pacientes cujo 
diagnóstico inicial foi descrito) de imprecisão diagnóstica, sendo 3 casos o diagnóstico inicial 
de síndrome de Kippel-Trenaunay-Weber e um caso de síndrome de McCune Albright. Nos 
restantes 60% o diagnóstico inicial foi preciso de síndrome de proteus, além de outros 
9 casos onde o diagnóstico inicial não é descrito na literatura. Apenas um paciente foi 
submetido à teste genético para confirmação diagnóstica (Tabela 2).

 Seis entre dez dos pacientes avaliados apresentaram prejuízos durante o 
desenvolvimento neuropsicomotor, sendo um paciente com prejuízo considerado leve, e 
cinco com um prejuízo intermediário ou grave. Os outros quatro não apresentaram prejuízo 
no desenvolvimento neuropsicomotor e 9 casos o desenvolvimento neuropsicomotor não 
foi relatado.
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Entre os dezenove pacientes avaliados quatorze apresentaram os critérios gerais e 
cinco não foram completamente descritos. Seis apresentaram o nevo de tecido conjuntivo 
cerebriforme (critério específico do grupo A), enquanto outros seis não apresentaram 
e ainda outros sete não foram completamente descritos. Em relação ao grupo B seis 
pacientes apresentaram dois ou mais critérios do grupo, enquanto onze apresentaram um 
ou nenhum critério e outros dois não foram completamente descritos. No grupo C oito 
pacientes apresentaram ao menos dois critérios, enquanto outros oito apresentaram um ou 
nenhum critério do grupo C e outros três não foram completamente descritos. Nenhum dos 
pacientes apresentou algum grau de remissão da síndrome, sendo que cinco dos dezenove 
não apresentaram um histórico da doença além do processo de diagnóstico/tratamento 
inicial (Tabelas 2 e 3).

Tabela 2 – Dados coletados de cada estudo utilizado para a pesquisa.

Estudo
Nº de 

Pacien-
tes

Sexo
Idade 

do Diag-
nóstico

Presença 
de diag-
nóstico 

inicial im-
preciso

Critérios 
Gerais

Critério 
do grupo 

A

Crité-
rios do 
grupo 

B

Crité-
rios do 
grupo 

C

Prejuí-
zo no 
DNPM

Remis-
são da 
doença

EGEA-GÁ-
MEZ et al., 

2020
2

F 3 Ausente Presentes Ausente 6 NR Leve Ausente

M 1
Klippel-
-Trenau-

nay-Weber
Presentes Ausente 3 4 Presente Ausente

SENE et al., 
2013

1 F NR NR Presentes Ausente 2 2 Ausente Ausente

MALUF JU-
NIOR et al., 

2015
3 M 6 Ausente Presentes NR 2 1 Presente Ausente

F NR
Klippel-
-Trenau-

nay-Weber
Presentes NR 1+ 2+ NR Ausente

M

19 meses

Ausente

NR

NR

NR 2 NR NR

NOGUEI-
RA et al., 

2007
1 M NR NR Presentes NR 1 2 NR Ausente

ROCHA et al., 
2017

1 M 2 Ausente Presentes Presente 1 0 1 NR

CARVALHO 
et al., 2016

1 M 6 NR Presentes Presente NR NR NR Ausente

BERTA-
NHA et al., 

2015
1 M 3

Klippel-
-Trenau-

nay-Weber
Presentes Ausente 2 2 NR Ausente
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PEREIRA et 
al., 2012

1 F NR NR NR NR 1 2 Presente Ausente

ALMEIDA 
JUNIOR et 
al., 2011

2
M NR NR NR NR 1 1 NR NR

M NR NR NR NR 1+ NR NR NR

ZENG et al., 
2020

1 M

3 
(teste 

genéti-
co)

Ausente NR Ausente 1 1 Ausente NR

KEPPLER-
-NOREUIL et 

al., 2019
2

F 18 NR Presentes Presente 1 1 Ausente Ausente

M 32 Presente Presentes Presente 1 1 NR Ausente

SEVERINO-
-FREIRE et 

al., 2019
1 F NR NR Presentes Presente 2 0 NR Ausente

WOL-
FSWINKEL et 

al., 2017
1 M 7

McCune-
-Albright

Presentes Ausente 1+ 1+ NR Ausente

RODENBE-
CK et al., 

2016
1 M

17 me-
ses 

(confir-
mado 

por tes-
te gené-

tico)

Ausente Presentes Presente 1 3 NR Ausente

NR – não relatado. F – Feminino. M - Masculino.

Tabela 3 – Prevalência dos critérios diagnósticos da síndrome de proteus descritos por BIESECKER et al., 
(2012). nos pacientes estudados.

Critério Número
Porcenta-

gem
Critérios Gerais Presentes 14 74

Não Relatado 5 26
Critério do Grupo A Presente 6 32

Ausente 6 32
Não relatado 7 36

Critérios do Grupo B Maior ou igual a 2 critérios 6 32

Até 1 critérios 11 58

Não Relatado 2 10

Critérios do Grupo C 2 ou mais critérios 8 42

Menos que 2 critérios 8 42

Não Relatado 3 16
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É relatado na literatura que a síndrome de proteus não traz prejuízo ao desenvolvimento 
mental (EGEA-GÁMEZ et al., 2020; NOGUEIRA et al., 2017). Apesar disso, dos pacientes 
estudados, um total de seis entre dez pacientes com o desenvolvimento neuropsicomotor 
relatado apresentaram prejuízo, com atraso no DNPM apresentando uma prevalência 
de 60% dos pacientes, demonstrando uma possível relação causal entre o atraso no 
desenvolvimento e a síndrome de proteus, contrapondo o resultado esperado.

O fenótipo da doença começa a ser obstervado a partir dos 6 a 18 meses de idade 
(NOGUEIRA et al., 2017). Nos casos analisados, a idade de diagnóstico foi observada 
com uma grande prevalência nos primeiros anos de vida, com 50% (sete entre quatorze) 
dos diagnósticos sendo feitos até os três anos de idade, chegando a conclusão de um 
rápido desenvolvimento da doença e uma alta gravidade precoce no quadro dos pacientes 
apresentados.

 Avaliando a prevalência dos critérios diagnósticos de BIESECKER et al., (2012), 74% 
dos pacientes apresentaram os critérios gerais (necessários para o diagnóstico) em quanto 
outros 26% não possuem descrição sobre estes critérios.  O critério do grupo A foi encontrado 
em 32% dos pacientes, em quanto outros 32% não apresentaram a CCTN e outros  36% 
não possuiam a quantidade de informações necessária para confirmar ou negar a presença 
do critério, 32% dos pacientes apresentaram dois ou mais critérios do grupo B, enquanto 
58% apresentaram um ou nenhum critério e outros 10% não possuiam a quantidade de 
informações necessária para confirmar ou negar a presença do critério. 42% dos pacientes 
apresentaram ao menos dois critérios do grupo C, enquanto outros 42% apresentaram um 
ou nenhum critério e outros 16% não possuiam a quantidade de informações necessária 
para confirmar ou negar a presença do critério. Apesar de existir uma escassez de dados 
específicos de cada paciente foi apresentada uma grande prevalência dos critérios gerais 
e específicos de BIESECKER et al., (2012) nos pacientes, se mostrando se não o critério 
mais utilizado, um dos mais utilizados para o diagnóstico da síndrome de proteus e sendo 
de grande relevância.

 O crescimento tecidual descontrolado gera diversos problemas, com 
comprometimentos biomecânicos significativos levando a membros de comprimento e 
espessura diferentes e deformações na coluna vertebral, como a escoliose. A escoliose exige 
tratamento pelo seu risco de progressão à doença pulmonar restritiva fatal (GONÇALVES 
et al., 2020). O desenvolvimento da escoliose ocorre por alterações teciduais em tecidos de 
origem mesodérmica, principalmente o tecido ósseo levando a limitações funcionais. Egea-
Gámez et al. (2020) descreve dois casos de pacientes portadores da síndrome de proteus 
submetidos  à correção cirúrgica para reversão do quadro. A paciente 1, feminina, 17 anos, 
com curva torácica direita com ângulo de Cobb de 69,1 graus. Paciente 2, masculino, 17 
anos, com curva torácica direita com ângulo de Cobb de 106,8 graus. Os procedimentos de 
escolha foram respectivamente fusão posterior associando costela e ponte e osteotomias 
em nível de ápice. Após os procedimentos cirúrgicos ambos os pacientes tiveram uma 
remissão parcial satisfatória da escoliose, regredindo para respectivamente 29.2 graus e 
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55,6 graus, com pontuação SRS-22 de 4,77 e 4,64, sem comorbidades neurológicas ou 
quaisquer outras complicações cirúrgicas ou pós-cirúrgicas (EGEA-GÁMEZ et al., 2020).

 A CCTN  é a manifestação cutânea mais comum  e problemática da síndrome de 
proteus, presente em até 97% dos pacientes com alterações dermatológicas da síndrome, 
sendo caracterizada por um crescimento progressivo de tecido conjuntivo ocorrendo mais 
comumente na face plantar dos pés, gerando dor, prurido, infecções, sangramentos,  
transpiração, e dificuldade de locomoção, geralmente estando associada a outras alterações 
cutâneas,  como hipertrofia epidérmica verrucosa linear, lipohipoplasia e má formações 
vasculares no tecido dérmico e hipodérmico (BEACHKOFSKY et al., 2010).  O seu manejo 
deve ser feito regularmente e com atenção, se atentando à higiene local e à prevenção de 
úlceras por pressão (GONÇALVES et al., 2020).

 De modo geral, a maioria dos pacientes portadores da síndrome de proteus evoluem 
com assimetria corporal dado o desenvolvimento tumoral descontrolado. Maluf Junior et 
al. (2015) relata o caso de um paciente, 6 anos de idade, masculino, atendido no Hospital 
das Clínicas no serviço de cirurgia plástica. O paciente apresentou o desenvolvimento de 
linfangiomas disseminados no dorso e nos membros inferiores a partir dos 5 meses de 
idade. Idade gestacional de 32 semanas por parto normal, sem sinais de prematuridade, 
com 2,730kg, internato por 7 dias com icterícia neonatal. Com 4 meses foi circuncisado 
e feito reparo de hérnia inguinal. Paciente apresentou atraso no desenvolvimento 
neuropsicomotor, com 36,5kg, 1,28m de altura, perímetro cefálico de 55 cm aos 6 anos 
de idade. Apresentação tumoral em latíssimo do dorso, de consistência macia, com maior 
assimetria ao lado esquerdo. Apresenta ainda pé plano valgo, hallux varo, membro inferior 
esquerdo encurtado em 1cm, e circunferência aumentada em 1cm. Apresentou sinais de 
arritmia cardíaca ao eletrocardiograma. Sob RM foi encontrada a presença de múltiplos 
tumores acima e abaixo do músculo latíssimo do dorso, com aumento vascular na região 
em torno de meio centímetro. Ao longo do acompanhamento médico o paciente passou por 
quatro ressecções tumorais na região. 

 Outro caso relatado por Maluf Junior et al. (2015), foi uma paciente feminina, de 20 
anos de idade, encaminhada para o Hospital das Clínicas, no serviço de cirurgia plástica. 
Paciente nasceu por cesariana a termo, com peso de 3,1kg, 45cm de comprimento e 
perímetro cefálico de 34cm na concepção. A paciente apresentou o desenvolvimento de 
lipomas no dorso aos 6 meses de idade. Foram encontrados três tumores de consistência 
macia, móveis e indolores na região dorsolateral esquerda, com diâmetro entre 8 e 10cm. 
Além disso também foi foi encontrada hipertrofia na região dorsolateral inferior direita, má 
formações capilares na região lateral esquerda do tronco e circunferência do membro 
inferior direito aumentado em 2cm. A assimetria do membro inferior direito e a cifoescoliose 
toracolombar foram previamente tratados pelo serviço de ortopedia, por artrodese e 
hastes de Harrington. O diagnóstico inicial da paciente havia sido considerado Síndrome 
de Klippel-Trenaunay-Weber, com radiografia inicial sem anormalidades ósseas, depois 
sendo reavaliado e alterado para síndrome de proteus. O caso reafirma a presença dos 
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crescimentos tumorais descontrolados, com a presença ainda de cifoescoliose toracolombar, 
e assimetria corporal, e demonstra a dificuldade do diagnóstico inicial, principalmente pela 
similaridade em sintomas, e o pouco conhecimento presente sobre a doença.

 O tratamento  é direcionado para amenizar os sintomas do paciente, tentando 
melhorar sua qualidade de vida e prolongar sua expectativa de vida.  Sene et al. (2013) 
relata o caso de uma paciente de 24 anos, caso único na família, com surgimento de nervos 
epidérmicos no tronco e no membro superior direito logo após o nascimento. Na infância 
apresentou crescimento anormal de membros, com membro inferior esquerdo hipertrofiado 
por um crescimento lipomatoso, e o membro superior direito por má formação vascular, 
apresentando ainda esplenomegalia, com uma apresentação em mosaico das lesões, 
de caráter esporádico e curso progressivo. Assim a paciente apresenta todos os critérios 
gerais, com presença de três critérios específicos B (crescimento anormal dos membros, 
visceromegalia e nevos epidérmicos) e dois critérios específicos C (má formação vascular 
e crescimento lipomatoso). A assimetria causada pela hemihipertrofia gerou dorsalgia 
e lombalgia de caráter limitante. O tratamento médico sugerido foi a esplenectomia e 
amputação de braço direito, buscando dentro das técnicas e procedimentos disponíveis 
reduzir as complicações e melhorar o prognóstico da paciente.

CONCLUSÃO

 Apesar de ser encontrada uma maior prevalência no sexo masculino, foi descartada  
a possível interpretação de prevalência por sexo,  considerando a pequena amostra 
disponível. Foi observada uma grande prevalência de diagnóstico nos primeiros anos de vida, 
indicando um rápido desenvolvimento da doença e uma alta gravidade precoce no quadro 
dos pacientes. Quatro pacientes apresentaram diagnóstico inicial incorreto reforçando a 
dificuldade diagnóstica da síndrome. Algum grau de atraso no DNPM foi encontrado em 60% 
dos pacientes com o desenvolvimento relatado, sugerindo uma possível relação do atraso no 
desenvolvimento neuropsicomotor com a síndrome, conflitante com a literatura. Os critérios 
diagnósticos gerais e específicos tiveram uma prevalênscia majoritária, demonstrando ser 
de grande relevância. Dentre todos os pacientes avaliados nenhum apresentou algum grau 
de remissão da doença demonstrando a falta de tratamentos disponíveis da doença.

 Com isso, pode se perceber a necessidade de projetos de estudo sobre as doenças 
hamartomatosas, em destaque para a síndrome de proteus. As maiores dificuldades 
presentes no estudo foram a segmentação no tratamento das complicações da doença 
gerando materiais parciais, não contemplanto todos os aspectos da doença, e a raridade 
da doença e os prejuízos sociais e na autoestima que a doença causa, fazendo com que 
seja um desafio o paciente se expor para o benefício das pesquisas, explicando o material 
escasso. É necessária a plena compreensão do processo fisiopatológico, compreendendo 
os genes envolvidos e desenvolvendo de novos possíveis tratamentos para a síndrome, 
que possam auxiliar no processo de remissão da doença, já que o tratamento hoje consiste 



76 PESQUISAS E DEBATES SOBRE A SAÚDE COLETIVA: 
UM INTERCÂMBIO ENTRE BRASIL E PORTUGAL 77

em métodos paliativos, com enfoque no tratamento dos sinais e sintomas dos pacientes, 
não atuando no processo causador das comorbidades.
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