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Resumo: Introducdo: A Sindrome de Sotos, antigamente conhecida como gigantismo cerebral, € uma
desordem genética rara, em que a maior parte dos casos esta associada a mutagbes no gene
NSD1. MicrodelecBes em 535, abrangendo este gene, é a causa de aproximadamente 10% dos
casos. Cerca de 95% das mutagdes ocorrem de novo em familias sem histérico da doenca e, na
parcela restante, a condicéo parece ser herdada em um padréo autossdomico dominante. Estima-se
gue afeta aproximadamente 1 em cada 14.000 criangas. Descri¢do dos casos. Todos o0s quatro
casos foram encaminhados para investigacdo de atraso neuropsicomotor, associado a graus
variados de hipotonia, alteragcdo comportamental e de atraso de fala. Todos nasceram relativa ou
objetivamente macrossdmicos. Ao exame fisico, apresentam macrocefalia, com dolicocefadia e
fronte ampla, mandibula proeminente e linha de crescimento capilar alta com cabelos esparsos.
Possuem tomografia computadorizada de cranio e/ou ressonancia nuclear magnética de encéfalo
revelando alargamento do espaco subaracnoide com dilatacdo nédo hipertensiva de ventriculos
cerebrais. Discussdo: as manifestacfes clinicas dessa sindrome coincidem com os casos relatados
pois sd0 caracterizadas por crescimento somatico acelerado nos periodos pré e pos-natal, aspectos
faciais distintos, idade 6ssea avancada, problemas comportamentais e atraso no desenvolvimento.
Outras anormalidades menos frequentes sdo hipotonia neonatal, escoliose, estrabismo,
cardiopatias congénitas, convulsdes e suscetibilidade a formagdo de tumores. O diagndstico
geralmente é suspeitado apds o nascimento e técnicas da biologia molecular, como FISH e
MLPA, podem ser usadas para detectar as microdelecdes em 5935 e supressoes parciais do gene
NSD1. Conclusdo: Apesar das distintas particularidades que caracterizam a sindrome de Sotos,
seu reconhecimento pode ser muito dificil para um clinico inexperiente. Além disso, pode haver
uma sobreposicdo fenotipica com outras condigdes de crescimento excessivo na infancia, o que
aumenta o desafio do diagnostico clinico e reforca a importéncia do aprendizado de Genética
M édica nos cursos de Medicina.
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