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OZET

Sotos sendromu, endokrin bir bozukluk olmaksizin hizli biiytimeyle karakterize bir
hastaliktir. Ondort yasinda kiz hasta boy uzunlugu sikayeti nedeniyle basvurdu. Do-
gumda ve postnatal izlemlerinde boyunun yasitlarina gore st sirlarda oldugu
ogrenilen hastanin klinik incelemelerinde mental retardasyon, makrosefali ve {ist
sinirda boy persentili saptandi. Bu bulgularla olguya sotos sendromu tanisi konuldu.
Bu olgu sunumumuzda asir1 boy uzamasi yakinmasi ile basvuran ve fizik mua-
yenesinde dismorfik bulgular saptanan hastalarin ayirici tamisinda sotos send-
romununun da diistiniilmesinin vurgulanmasz istenildi.

Anahtar sozciikler: Sotos sendromu, boy uzunlugu

SUMMARY

Sotos syndrome is a disorder which is characterized by rapid growth without any
endocrine defect. A 14-year-old female patient was admitted with a complaint of tall
stature. Her history revealed that her height was at the upper limits compared to her
peers at the time of birth and during the postnatal follow-ups. Clinical examinations
showed mental retardation, macrocephaly, and a height percentile at the upper limit.
Sotos syndrome was diagnosed with these clinic findings. In this case report, we aimed
to stress the necessity of considering the rarely seen Sotos syndrome when making the
differential diagnosis of patients who apply with the complaint of excessive growth and
demonstrate dismorphic findings at the physical examination.
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Saglikli ¢ocuk izleminde en sik karsimiza ¢ikan pato- Asir1 boy uzamasi, bilylime hormonunun asir

loji biiylime geriligi olup, biiyiime geriligi olan ¢ocuklara  sekresyonu (Gigantizm), puberte prekoks ve adrenal has-

yaklasim ile ilgili ¢ok sayida literatiir mevcuttur. Asir1  taliklar gibi bazi endokrin hastaliklarin erken evresinde

bliyiime ise nadir rastlanan bir patoloji olup ¢cogu kez tize-  goriilebilir. Bunun yamn1 sira, Marfan sendromu, homo-

rinde durulmamaktadair.

sistintiri, Beckwith-Wiedeman, norofibramatozis, Weaver,
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Proteus, Frajil X ve Sotos sendromu gibi sendromik
hastaliklarda da karsimiza g¢ikabilmektedir (1,2). Burada
klinigimize asir1 boy uzamasi nedeni ile bagvuran ve
klinik bulgulara dayanilarak Sotos sendromu (serebral
gigantism) tanis1 konan bir olgu, boy uzunlugunun ayirici

tanisinda akilda bulundurulmasi amaci ile sunulmustur.
OLGU SUNUMU

On dort yasindaki kiz hasta asir1 boy uzunlugu sika-
yeti nedeni ile bagvurdu. Saglikli annenin ilk gebeliginden
normal spontan vaginal yol ile zamaninda 3200 gram (25-
50p) ve 54cm (90-95p) olarak sorunsuz dogdugu dgrenildi.
Kontrollerinde boy persentillerinin yasina gore tist sinirda
seyrettigi, ii¢ yasina kadar motor-mental gelisiminin nor-
mal smirlarda oldugu &grenildi. Bes yasinda konusma
geriligi nedeniyle noroloji poliklinigine basvurusunda
yapilan Denver gelisim testinde tiim parametrelerin ya-
sina gore geri oldugu 6grenildi. Olgu mental retardasyon,
boy uzunlugu ve puberte bulgularinin baslamamasi ne-
deniyle poliklinigimize yonlendirildi. Soyge¢misinde tey-
zesinin ve dayisinin boyunun uzun oldugu fakat bu send-
rom nedeniyle takip edilen akrabasinin olmadig1 6grenildi
(Resim 1). Anne boyu: 168 cm (Boy SDS:0,75), baba boyu:
178 cm (Boy SDS:0,26), hedef boy: 166,5 cm (Hedef boy
SDS:0,49) idi. Fizik muayenesinde; Boy: 176 cm (>97 p),
Boy SDS: 2,49, Agirlik: 43,4 kg (25-50 p), Agirhik SDS:-0,49,
Bas cevresi: 52,2 cm (>97 p) idi. Dismorfik muayene bulgu-
suna sahip hastanin fizik incelemesinde, genis alin ve ¢ene
yapisi, kemerli burun, pes planus, hipotenar ve tenar kas
atrofisi, el ve ayak 5. parmaklarda bilateral klinodaktili
saptandi (Resim 2). Kardiyovaskiiler sistem inceleme-
sinde, apekste 1/6 derece sistolik tfiirim duyuldu.
Puberte gelisimi; Tanner evrelemesine goére Evre I idi.
Laboratuvar incelemelerinde; tam kan sayimi, karaciger
ve bobrek fonksiyon testleri normal, FSH: 2,26 mIU/mL,
LH: 0,21 mIU/mL, E2: <20,0 pg/mL, Bazal GH: 0,46 ng/mL
ve IGF-1: 433 ug/mL (IGF-1 SDS: -0,41), IGFBP3: 3700
ug/mL (IGFBP3 SDS: -0,66) olarak saptandi. Kemik yas1
Greulich-Pyle atlasina gore 13 yas 6 ay ile uyumlu bu-
lundu. Ekokardiyografisinde mitral valv prolapsusu sap-
tand1. Kraniyal manyetik rezonans goriintiilemesinde sup-
ratentoryal bolgeden gecen kesitlerde lateral ventri-
kiillerde iliml1 genislik izlendi (Resim 3). Karyotipi 46 XX

olarak saptandi. Hastada, boyunun ve bas ¢evresinin 97 p

tizerinde olmasi, mental retarde (hafif) olmasi, dismorfik

Ozelliklerinin olmasi nedeni ile Sotos sendromu

distintilda.

. = 20 yas mental retarde

Resim1. Olgunun aile agaci

TARTISMA

Sotos sendromu ilk kez 1964 yilinda agir1 boy uzun-
lugu, akromegalik goriiniim, 1limli mental retardasyonu
bulunan bes olguda Sotos ve ark tarafindan tanimlanmis-
tir (3). Sotos sendromunun tipik bulgulari; boy ve bas ¢ev-
resi persentillerinin biiyiik olmasi, dolikosefali, alin ¢ikik-
l1g1, hiperteleroizm veya telekantus, kemerli burun, diisiik
diizeyde palpebral fissur, yiiksek kubbe damak gibi yiiz
bulgular ile serebellar nistagmus, strabismus, pes planus,
sindaktili, biiyiik el ve ayak, megakolon ve hemihipertrofi
gibi bulgulardir (4-6). Bu fenotipik 6zellikleri olgumuz
tasimaktaydi. Bu giine kadar yaklasik 400 vaka bildirilmis-
tir. Hastaligin prevalansi bilinmemekle birlikte yaklagsik
1/10000 ile 1/50000 arasinda oldugu tahmin edilmektedir (3).

Literatiirde otozomal dominant kalitimin etkili oldugu
diistindiiren, birbirini takip eden alt: jenerasyonda benzer
bulgular saptanan bir aile bildirilmis olmasina karsin va-
kalarin ¢ogu sporadiktir (7). Sotos sendromu ile iliskili
oldugu bilinen tek gen olan NSD1, 2002 yilinda klonlan-
mis olup olgularin ¢ogunda mutasyonlar gosterilmistir
(8,9). Olgumuzdaki genetik inceleme maddi nedenlerden
dolay1 yapilamadi.



Resim 2.
goriilmekte

Olgunun dismorfik yiiz bulgular: ve boy uzunlug

Beckwith-Wiedemann, proteus sendromu, marfa
sendromu, homosistiniiri, fragil X sendromu asir1 bor
uzunlugu sendromlar: arasinda yer almaktadir. Beckwith
Wiedemann sendorumunda makrozomi, makroglossi,
defektleri,

splenomegali ve yenidogan doéneminde hipoglisemiler

hemihipertrofi, abdominal duvar hepato-
bildirilmektedir. Marfan sendromunun tanisinda kardiyo-
vaskiiler (aort kok dilatasyonu, asenden aort diskesiyonu),
g0z (lens ektopisi), santral sinir sistemi (lumbosakral
dural ektazi), iskelet sistemi (pes planus, skolyoz, pektus

karinatum, pektus ekskavatum, v.s), pulmoner ve cilt
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bulgular1 kullanilan temel kriterlerdendir. Homosistiniiri,

metionin metabolizma bozuklugu sonucu goriilen
metabolik hastaliklardan birisidir. Bu vakalarda, agir
mental retardasyon ve tekrarlayan vendz tromboem-
bolilere sik rastlanilmaktadir. Frajil X sendromlu vakalar
ise makrosefalik, gelisme geriligi ve familyal Ozellik
gosteren orta-agir mental retarde hastalardir (1). Olgu-
muzun yapilan goz konsultasyonunda lens patolojisine
rastlanilmamustir. Yapilan ekokardiyografik inceleme-
sinde mitral-valve prolapsusu disinda herhangi bir
patoloji saptanmadi. Mitral valve prolapsusu, Marfan
sendromunda da goriilen bir 6zellik olmasina karsin yu-
karida bahsedilen dismorfik bulgularinin olmamasi nede-
niyle Marfan sendromundan uzaklasilmistir. Boy uzun-
lugu ile giden ve ayirict tan1 amaciyla yukarida bahsedilen
sendromlardaki dismorfik bulgulara rastlanilmamasi ne-
deniyle olgumuzda &ncelikli olarak Sotos sendromu dii-

stintilmiistiir.

Resim 3. Olgunun MR goériinttisii (Lateral ventrikiillerde 1liml1
genisleme)

Sotos sendromunda, hipofiz fonksiyon testleri normal
olarak rapor edilmektedir. Postmortem calismalarda,
makroskobik ve mikroskobik incelemelerde hipofiz ile
hipotalamusun normal oldugu goézlenmistir. Bu bulgular
15181nda, patogenezde, hipotalamik disfonksiyonun etkili

olabilecegi One siiriilmiistiir (10). Sotos sendromlu bazi
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olgularda hiperpireksi, otonomik disfonksiyon, tirotropin,
kortikotopin ve gonadotropinlerin intermittan hiposek-
resyonu ve paradoksik olarak biiyiime hormonu seviye-
lerindeki artislarin hipotalamik disfonksiyonun indirek

gostergeleri olabilecegi 6ne siiriilmektedir (10,11).

Sotos sendromlu hastalarin %60-80'ninde goriintiileme
yontemlerinde ventrikiilomegali, korpus kallosumda in-
celme, ektra serebral sivi boslugunda artma gibi santral
sinir sistem patolojileri goriilebilir (5,12). Olgumuzun ya-
pilan kranial manyetik rezonans incelemesinde iliml1 de-

recede ventrikiil genislemesi taniy1 destekler nitelikte idi.

Sotos sendromlu olgularin %8inde ASD, VSD, PDA,
trikiispit atrezisi ve mitral valv prolapsusu gibi konjenital
kalp hastaliklarmin eslik ettigi rapor edilmektedir (13).
Olgumuzda bu kardiak defektler arasindan sadece mitral

valv prolapsusuna rastlanildi.

Bu olgu sunumumuzda asir1 boy uzamasi (final boyu-
nun hedef boydan uzun olmasi), mental retardasyon,
makrosefali, dismorfik bulgular, ve MR’da ventrikiil ge-
nislemesi ile Sotos sendromu tanis1 konan bir olgu suna-
rak asirt boy uzamasi ile gelen olgularda ayirici tanida
Sotos Sendromu’nun da diisiiniilmesinin vurgulanmasi

istenildi
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