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Sotos sendromu: Bir vaka sunumu

Sotos sendromu, gocukluk déneminde endokrin bir bozukluk
olmaksizin, asiri blyume, makrosefali, kendine &6zgu yiz
goriniml ve cesitli derecelerde 6grenme guclugu ile
karakterize genetik bir durumdur. Olgularin ¢cogu sporadik
olup, otozomal dominant kalitim modeline uyan aileler
bildirilmistir. Sendromdan esas sorumlu olan gen nikleer
reseptor baglayici SET domain1 (NSD1) proteinini kodlar.
Nadir gérulen bu sendrom ilk olarak 1964 yilinda, ihmh mental
retardasyonu bulunan bes vakada Sotos ve arkadaslan
tarafindan tanimlanmistir. Yiksek alin sag gizgisi, makrosefali,
frontal bossing, uzun ve ince ylz goérinimu, fronto-temporal
bolgede sac seyrekligi, asagi cekik palpebral fisslrler ve
belirgin mandibula karakteristik yiiz gériinimuinu olusturur ve
ileri kemik yasi ve degisik derecelerde mental gerilik diger tani
kriterleridir. Bu olgu sunumunda yaygin dis curigi ve spesifik
oral bulgulari bulunan 6 yasindaki Sotos sendromlu vakanin
dental agidan yénetimi vurgulanmigtir.

ANAHTAR KELIMELER
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ABSTRACT
Sotos syndrome: A case report

Sotos syndrome is a genetic condition characterized by excessive
growth, macrocephaly, specific facial appearance, and varying
degrees of learning disability without an endocrine disorder in
childhood. Most of the cases were sporadic and the families who
matched the autosomal dominant inheritance pattern were reported.
The gene responsible for the syndrome encodes the nuclear receptor
binding SET domain1 (NSD1) protocol. This rare genetic syndrome
was first described by Sotos et al. in 1964 in five cases with excessive
height, acromegalic appearance and moderate mental retardation.
The high forehead hairline, macrocephaly, frontal bossing, long and
thin facial appearance, hair sparse in the fronto- temporal region,
downward slanting palpebral fissures and prominent mandible are the
characteristic facial appearance, and the advanced bone age and
mental retardation in different levels are the other diagnostic criteria.
The aim of this case report is to emphasize the dental management of
6-year-old Sotos syndrome with common dental caries and specific
oral findings.
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Sotos sendromu, ilk olarak 1964 yilinda, asjr boy
uzunlugu, akromegalik gorunum, hafif mental
retardasyonu olan bes, vakada Sotos ve arkadas)ari
tarafindan tanimlanmistir.! Sotos sendromu ayirt
edici bir ytiz gériinimu; égrenme yetersizligi ve asir
blyime ile karakterizedir. Bu Ug¢ klinik 6zellik, Sotos
sendromunun temel &zellikleri olarak kabul
edilmektedir.?

Sotos sendromunda ylUz gérinimuindeki spesifik
Ozellikler, genis ve belirgin alin, frontotemporal
bélgede sac seyrekligi, asad egdimli palpebral
fissurler, malar bélgede kizariklik, uzun ve dar yiz ve
uzun cenedir. Sendromun diger tipik bulgulari ise
davranis bozuklugu, ileri kemik vyasi, kardiyak,
kranial, renal anomaliler, skolyoz, hipertelorizm veya
telekantus, kemerli burun, belirgin mandibula gibi
fasiyal bulgular ile serebellar nistagmus ve
strabismustur.234 Bu gune kadar yaklasjk 400 vaka
bildirilmistir. Hastaligin prevalansi bilinmemekle
birlikte yaklasjk 1/10000 ile 1/50000 arasinda oldugu

tahmin edilmektedir.*

Sendromun oral bulgulari arasinda hipodonti, mine
hipoplazileri, tolon tuberkdlleri, fuzyon, genis pulpa
odalari, maksilla ve mandibulada dis eti ¢ekilmesi, yiksek
damak, dislerde erozyon g6zlenmektedir.®

Literatirde otozomal dominant kalitimin etkili oldugunu
dusunduren, birbirini takip eden alti jenerasyonda benzer
bulgular saptanan bir aile bildirilmis olmasina karsin
vakalarin ¢ogu sporadiktir.® Sotos sendromu ile iliskili
oldugu bilinen tek gen olan NSD1, 2002 yilinda klonlanmig
olup olgularin gogunda mutasyonlar gosterilmistir.”®
NSD1 anormalliklerinin, Sotos sendromu igin ylksek
6zgullik ve duyarliliga sahip oldugu bildirilmistir.2°

Sotos sendromunun ayirici tanisi Weaver sendromu,
Beckwith-Wiedemann  sendromu, Simpson-Golabi-
Behmel sendromu, Bannayan-Riley-Ruvalcaba sendromu
gibi diger asin blyime gbzlenen sendromlarla
yapilmaktadir.’® Sotos sendromu olan kisiler 6grenme
glgligu, konusma gecikmeleri, davranis problemleri,
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kalp, bobrek anomalileri, skolyoz,
ndébet  ybénetimi  icin  uygun
uzmanlara yonlendirilir. ™
Klinigimize yaygin dis ¢lrtigi ve dig
agrisi nedeniyle basvuran ve daha
6nce Sotos sendromu tanisi
konmus vaka, Sotos sendromunun
oral ve maksillofasiyal bulgular
degerlendirmek amaciyla
sunulmustur.

OLGU SUNUMU

Daha 6nce Sotos sendromu tanisi
konan, 6 yil 7 aylik hasta klinigimize
dental agn ile bagvurmustur.
Hastadan alinan ayrintili medikal
hikayesinde eslik eden herhangi bir
sistemik hastallk olmadigi ancak
ilgili boélimlerde kontrol altinda
oldugu, aile hikayesinde Sotos
sendromlu bagka birey olmadig
6grenilmistir. Klinik muayenesinde
sendroma ait diger bulgular
arasinda sayllan dismorfik ylz
gbébrinimu  yaninda (Resim 1),
makrosefali, genis acik alin, belirgin

cene yapisi ve hipertelorizm
bulgulann  gbézlenmistir.  Dental
muayenesi yapildiinda karma

dentisyonda oldugu goéraimastar.
Yaygin dis curuklerinin yaninda
yetersiz  oral hijyen, marjinal
gingivitis ve derin damak kubbesi
gbzlenmistir (Resim 2). Radyografik
inceleme sonucunda yaygin dis
curdklerinin - yaninda literatirden
farkli olarak, bilateral olarak izlenilen
cift kdklU ve cift kanalll mandibular-
maksiller kanin disleri gézlenmigtir
(Resim 2).

Resim 1.

Dismorfik yiiz goriniimii

\

Resim 2.

Dental tedavi dncesi agiz i¢i fotograf

Hastanin kooperasyonu kapsamli bir dental tedavi icin uygun
olmadigindan, islemleri genel anestezi altinda tamamlanmig; 55, 54,
58,63, 75, 74, 36, 46 numarali dislerine restoratif tedavi uygulanmis; 64,
65, 84, 85 numarali dislerine ise oral hijyenin k&t olmasi nedeniyle kanal
tedavisi ve restorasyon tercih edilmemis ve ¢ekim islemi yapilmigtir. 51,
52, 61, 62, 71, 81 nolu mobil disler extibasyon islemi ve ya sonrasinda
apire edilme riski bulundugundan ¢ekimi uygun gérulmustir. Hastanin
islem sonrasi 1. hafta ve 1. ayda kontrolleri yapilmigtir (Resim 3, Resim
4). Dental durumu stabil hale gelen hastanin, yer tutucu uygulamasi
kooperasyon saglanamadigi i¢in ertelenmis, veliye sik kontroller ile takip
edilmesi ve oral hijyeninin saglanmasi konusunda bilgi verilmistir.

Resim 3.

Distal falankslarin osteolizi sonucu tombul el goriilmektedir

Resim 4.

Dental tedavi sonrasi 1. ay panoramik radyograf
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Resim 5.

Dental tedavi sonrasi agiz i¢i goriintiiler

TARTISMA

Sotos ve ark. tarafindan ilk kez 1964 yilinda asiri boy
uzunlugu, akromegalik gorinim, 1imh mental
retardasyonu bulunan bes olgu ile Sotos sendromu
tanimlanmistir. Sotos sendromunun tipik bulgulari
olan boy ve basg cevresi persentillerinin blyuk olmasi,
dolikosefali, alin cikikh@i, hiperteleroizm veya
telekantus, kemerli burun, distuk duzeyde palpebral
fissur, ylksek kubbe damak gibi yUz bulgular?®"
olgumuzda g6zlemlenmistir.

Sotos sendromlu vakalarda en sik bildirilen dental
semptomlardan bir digeri de hipodontidir.'?
Vakamizda hipodonti bulgulanmamakla birlikte
Sotos sendromlu bir vakada cift koklu cift kanall
kanin diglerinin literatirde ilk defa rapor edildigi
disindimektedir.

Sotos sendromu otozomal dominant kalitsal bir
sendromdur. Bireylerin %95'inden fazlasinda de novo
patojenik varyant gériimektedir. Etkilenen bireylerin
ise gelecek kusaklara sendromu aktarma olasiligi
%50’ dir. Bu acidan aile bireylerinin bilgilendirmesi ve
diger cocuklarinda ve muhtemel gebeliklerde NSD1
geni acisindan testler 6Gnerilmektedir.?

Bu vakada dental tedavilerin radikal yaklasimla
uygulanmasi, islemlerin genel anestezi altinda
yapilmasi ve oral hijyenin saglanmasinda guglik
cekilmesi nedeniyle tercih edilmistir. Dolayisiyla bu
vaka kompleks medikal hikayeye sahip hastalarin
pediatrik dental merkezlere ydnlendirilip, koruyucu
uygulamalarla takibinin énemini vurgulamaktadir. Bu
sekilde; dislerin erken kaybi, agr, sepsis gibi
komplikasyonlarin ~ yasanmasinin  engellenmesi
amaclanmalidir.

Sotos semdromunda gelisimsel gecikme, motor
becerilerde ve konugsmada gecikme, konjenital hipotoni
gOrulebildigi, bu bulgularda yasla birlikte azalma
olabilecegi bildiriimistir. Genelde sakin yapida olmalarina
karsin bazi vakalarda ¢ok siddetli davranig problemleri
g6zlenmistir.’®* Hastamizin hikayesinde mental gerilik
acisindan hafif bulgular oldugu gérulmustur.

Yapilan literatlr incelemesinde Sotos sendromu tanisi
konulan vakalarda artmig neoplazma riski (6rn. Wilms
timéru, hepatosellller karsinom, parotis tumoérd, dev
hacreli grantlom) bildirilmistir. Dolayisiyla hastanin takip
suresince olasi neoplazmlara karsi uygulanacak
tedavilerde dikkatli olunmalidir.™

Sotos sendromunda NSD1 geninin mutasyonuna bagl
olarak maksiller dislerin labiale acilanmalarinda artis,
mandibula gelisiminde gerilik, posterior cross-bite
gortlmektedir.’® Literatlre bakildiginda distraksiyon
osteogenezi ile tedavi edilen maxiller ve mandibular
hipoplaziye bagl bir retrlizyon vakasi'® ve siit dislerinde
yaygin hipoplazi bulgulanan bir vaka'” ile premolar
hipodontisinin gdzlendigi bir vaka serisi bildirilmistir.'® Bu
hastalar maloklizyon, dental saglik ve eslik edebilecek
oral komplikasyonlar agisindan takip edilmelidirler.

SONUC

Kesin tanisi genetik testlerle konulan bu sendromun
tanisinda fiziksel ve mental durumun yaninda oral
bulgularin da taniya yardimci olacagi distintlmektedir.
Fonksiyonel bir daimi dentisyon icin uygun tedavi plani
gelistirilmesi ve ailenin sistemik komplikasyonlar
hakkinda bildiriimesi 6nem tasimaktadir.
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