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Resumo: INTRODUCAOQ: Sindrome de Sotos relaciona-se a delacd ou mutagdo do gene NSD1 do
cromossoma 5. Caracteriza-se por retardo mental, disformias cranio-faciais, crescimento
excessivo com idade 6ssea (10) avancada. Além de outras malformacfes. RELATO DO CASO:
menino, parto cesaria, 36 semanas, 2700g, 46 cm, PC 37 cm, APGAR 4/8. Internado por 18 dias
em UTI. Ap6s 1 més de vida inicia seguimento com endocrinologista pediétrica devido alteracdo
em teste do pezinho. Solicitado exames complementares para investigagdo do quadro, aém de
introduzir levotiroxina devido aumento de TSH (7,82) e T4 livre (5,02). Cariétipo 46XY.
Perimetro Cefdlico acima do P95 desde 0s 3 meses de vida, curva de crescimento menor que P5
ao nascimento e P90 aos 18 meses; Peso P menor que 5 ao nascimento e P75-90 com 18 meses.
Entre os achados alterados ao longo dos quase 7 anos de investigacdo identificamos:. fibromatose
colli cervical ao nascimento, micrognatia, face triangular com fronte proeminente, macrocrania,
cifose e lordose. RNM demonstrando alteracéo de substancia branca, proeminéncia do espaco
subaracnoide, alargamento de espaco subdural e frontal, EEG com atividade irritativa. Exames
laboratoriais demonstraram fosfatase alcalina elevada, somatostatina C e IGF-1 diminuidos.
Discreto atraso no desenvolvimento neuropsicomotor (DNPM). Aos 2 anos apresentou 10O
avancada e aumento testicular, aos 4 anos volume testicular >8cc a esquerda e >6c¢c a direita.
Inicia Leuprolida aos 5 anos devido puberdade precoce (P1G2). Geneticista investigou Sindrome
do X Fré&gil e Sotos. Exame genético confirmou alteracdo no Gene NSDA1 que associado ao
atraso no desenvolvimento e macrossomia confirmou diagnéstico de Sindrome de Sotos.
Discussdo e conclusdo: Sindrome de Sotos deve ser pensada em toda crianga com macrocefalia,
aumento brusco na curva de crescimento, atraso no DNPM em associagdo ou ndo com outros
achados. Nosso caso também identificou puberdade precoce e hipotireoidismo achados ainda
pouco associado, porém j& descrito naliteratura.
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