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Resumo: INTRODUCAO A sindrome de Sotos é uma condicdo autossdmica dominante marcada pela
facies caracteristica, atraso de desenvolvimento neuropsicomotor (DNPM), macrocefdia e
crescimento excessivo. O aumento do crescimento tem origem intrauterina, com estatura
significativamente maior que o peso. A prevaléncia estimada é 1:50000 e 90% possuem
anormalidades no gene NSD1. DESCRICAO DO CASO G.R.N, 12 anos, de Vitdria da
Conquista-BA, terceiro filho de genitores ndo consanguineos. Sem intercorréncias na gestacéo ou
histéria de anomalias e disturbios genéticos familiares. Nasceu a termo, parto vaginal, pesando
3170g, comprimento 50cm, perimetro cefalico (PC) 37cm. Apresentou ictericia neonatal e
convulsdes. Evoluiu com succdo débil e hipoatividade. Aos 9 dias, possuia 53cm de
comprimento. Manifestou atraso no DNPM, sustentando a cabeca aos 6 meses. Faz uso diario de
captopril e cefalexina, devido hidronefrose e refluxo vesicoureteral. Possui dificuldade de
interacéo social e labilidade emocional. Ao exame: macrocefalia dolicocefdica, hipertelorismo,
fronte e mento proeminentes, cabelos frontoparietais esparsos, estrabismo divergente, fendas
pal pebrais antimongdlicas, méaos e pés grandes, cifoescoliose, fala desarticulada, marcha instavel.
Altura 1,70m; envergadura 1,80m; peso 47kg; PC 59cm. Exames complementares: |dade Ossea
avancada. Uretrocistografia miccional: refluxo vesicoureteral. Cintilografia renal: hidronefrose
bilateral n&o obstrutiva. Tomografia: hidrocefalia. EEG normal. DISCUSSAO O crescimento é
excessivo durante os primeiros anos, mas estatura final frequentemente esta nos limites normais.
Embora as caracteristicas faciais se tornem sutis com a idade, macrocefalia continua presente.
Aproximadamente 15% tém anormalidade renal; refluxo vesicoureteral é a mais comum. Os
problemas comportamentais sdo significativos e a maioria das criangas apresenta atraso de
DNPM, com importante dificuldade motora e de linguagem. O tratamento inclui estratégias
farmacol 6gicas e ndo farmacol 6gicas. Estimulagdo infantil, terapia ocupacional, terapia da fala e
educacdo fisica adaptada desempenham papel significativo no desenvolvimento da crianga com
Sotos. CONCLUSAO O maior reconhecimento da sindrome possibilita diagndstico precoce e
estimulagdo adequada, propiciando melhores progndstico e qualidade de vida.
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