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Resumo
A Sindrome de Sotos é uma sindrome congénita de ocorréncia esporadica relacionada a retardo mental de grau variavel
e alteragbes de comportamento. Neste artigo, apresenta-se uma breve revisao sobtre o assunto e descreve-se um caso
da sindrome.
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Sotos syndrome: reporting a case

Abstract
Sotos syndrome is a congenital syndrome with sporadic occurrence that is related to variable degrees of mental retar-
dation and behavior disturbances. This paper presents a brief review of its main characterisitics and describes a case

to illustrate it.

El Sindrome de Sotos: description de um caso

Resumen

El Sindrome de Sotos es un sindrome congénito de ocurrencia esporadica, relacionado al retardo mental de grado
variable y a alteraciones de comportamiento. En este articulo se presenta una breve revisiéon sobre el tema y se describe
un caso del sindrome.
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Infroducdao

O gigantismo cerebral nio endécrino, descrito inici-
almente por Sotos er a/ (1964), é uma das sindromes de
malformac¢oes congénitas mais complexas. Seu diagnosti-
co é sempre clinico, a partir de fenétipo com tamanho
corporal grande, crescimento acelerado, idade 6ssea avan-
cada, aparéncia facial caracteristica e atraso de desenvol-
vimento.

Segundo De Myer (1972), a sindrome de Sotos ou
gigantismo cerebral é uma megaloencefalia anatomica
congeénita, caracterizada por um rapido crescimento 6sseo
até os quatros anos, e macrocefalia com dolicocefalia.

Grande € o seu tamanho no nascimento. O tamanho
dos individuos afetados é excessivo desde o periodo pré-
natal. Ao nascer, a estatura ¢ mais aumentada do que o
peso, sendo que a estatura média ao nascimento a termo ¢é
de 55,2 cm e o peso é de 3,9 kg. O comprimento aumenta
rapidamente, permanece no ou acima do 97° percentil
durante a infancia e inicio da adolescéncia, e é mais signi-
ficativamente aumentado do que o peso. A estatura final
freqientemente esta dentro dos limites normais.

A macrocefalia de inicio pré-natal esta presente em
50% e, no primeiro ano de vida, em 100% dos casos
(McKusick, 7991; Poznanski, 1967;Appenzeller, 1969). A
aparéncia facial caracteristica compreende regido frontal
proeminente (dolicocefalia), cabelos esparsos na regido
frontoparietal, fissuras palpebrais obliquas direcionadas
para baixo, hipertelorismo aparente (nem sempre confir-
mado pela mensuracdo), mandibula proeminente, palato
alto e estreito com cristas palatinas laterais proeminentes,
flush facial freqiientemente no nariz, nas bochechas e
regido perioral e narinas antevertidas. Pode ocorrer, tam-
bém, erup¢iao prematura dos dentes. Em geral, tais carac-
terfsticas sdo mais evidentes na primeira infancia e vao se
atenuando com a idade.

Ictericia neonatal e problemas alimentares precoces
sdo encontrados em mais de 40% das criancas afetadas e
talvez sejam relacionados a dificuldades durante o parto
desses bebés.

As anomalias urolégicas congénitas relacionadas a
sindrome s3o escassas (Motriyama, 7954) e incluem obs-
trucdo do colo da bexiga, presenca de valvas uretrais
posteriores, obstru¢do da jun¢do vésico-ureteral,
hipertrofia distal do musculo uretral e atresia uretral bi-
lateral (Potter, 71952; Wigglesworth, 1984). Se a coexistén-
cia da sindrome de Sotos e da anormalidade urolégica
bilateral é s6 coincidéncia, ou se ambas tem relacio
etiologica com uma causa subjacente de crescimento ano-
malo ainda é duvidoso.

Nio existe uma explicagdo satisfatéria para o cresci-
mento excessivo. O fator responsavel deve agir no utero
no momento da concep¢io e nao na hora do nascimento,
pois os pacientes com sindrome de Sotos apresentam
também dermatéglifos raros, cujo padrio embriondrio
completa-se perto da 18* semana de gestacdo e permanece
sem modifica¢do o resto da vida (Miller, 79606).

Parece existit um risco discretamente aumentado de
processos malignos. Entretanto, como os locais e tipos
variam muito, ndo parece apropriada uma triagem rotinei-
ra, com excec¢ao da avaliacio clinica periédica (Hersh,
1992). Ruvalcaba et al (1950) descreveram a coexisténcia
da sindrome com lesdes hamartomatosas (polipos intes-
tinais e mudangas na pigmentacido dos genitais).

Uma vez que ainda ndo foram encontrados matrcadores
diagnésticos especificos para o quadro, ¢ dificil estimar a
prevaléncia da condi¢ido. No entanto, foi descrita uma dis-
creta predomindncia da ocorréncia no sexo masculino.

Dentro das anormalidades em exames complemen-
tares, encontramos alteracio no tracado no EEG e con-
vulsdes (Rutter et al,7997), bem como dilatacio discreta
dos ventriculos cerebrais.

A etiologia ¢ de origem ainda desconhecida, sendo
que a maior parte dos casos é esporadica. Alguns estudos
sobre casos familiares sugerem a origem genética, com
transmissdo autossomica dominante ou até recessiva
(Nevo et al, 7974; Winship, et al, 7985).

Outras sindromes caracterizadas por gigantismo
primario, como a sindrome do X-Fragil, sindrome de
Weaver, sindrome de Marfan, sindrome de Bannaya-Riley-
Ruvalcaba e sindrome de Klinefelter (XXY) estdo no
campo do diagnéstico diferencial (De Meyer, 1972).

Seu fenétipo comportamental se caracteriza por
quociente de inteligéncia variando de 8 a 119, com uma
média de 72. Geralmente, ocorre atraso do desenvolvi-
mento motor e de linguagem. Sdo comuns atitude desa-
jeitada, equilibrio instavel e coordenagdo motora ruim. Os
problemas de linguagem incluem ecolalia e respostas
perseverativas, entre outros. A destreza motora especifica
e o desempenho verbal sdo particularmente retardados na
sindrome de Sotos, podendo ser maus preditores do de-
sempenho intelectual final. As habilidades cognitivas sio
muito variaveis e tendem a mostrar-se em padroes “dese-
quilibrados”, com dificuldades particulares no
processamento verbal e déficits na meméria de curto
prazo, raciocinio pratico e abstrato e nas habilidades
numéricas e de escrita. Cerca de um terco das criancas
frequenta escolas normais, mas muitas podem necessitar
de ajuda adicional nas salas de aula (Udwin et al, 1995).
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Os problemas comportamentais sdo significativos,
com presenca de agressividade, dificuldades na socializagdo,
déficits atencionais e imaturidade emocional. Os problemas
geralmente sdo mais perceptiveis em casa do que na escola
e incluem crises de agressividade, comportamentos
ritualizados, problemas de sono, medos, falta de atencio e
hiperatividade. O tamanho exagerado, com ma coordena-
¢do, gera problemas de adaptacio social, freqlientemente
com uma agressividade despropositada e crises de faria. A
imaturidade, persistindo até a idade adulta, adiciona dificul-
dades a socializacdo (Dodge et al, 7953). Ja foi sugerido que
a agressividade pode resultar de frustragio devido as difi-
culdades de comunicacdo e limita¢Ses intelectuais.

O objetivo deste trabalho ¢é revisar as caracteristicas
desta sindrome, ilustrando-as com a descri¢io de um caso
clinico, uma vez que esta relacionada a ocorréncia de
retardo mental e, devido a desconhecimento dos profis-
sionais de saude que trabalham com essa populagdo, pode
passar despercebida.

Relato de Caso

NCK, 7 anos, branco, natural e procedente de Sao
Paulo — SP, filho unico de pais separados, mora com a
mie a avé materna e companheiro da avé materna.

Veio trazido pela mie, encaminhado por fonoau-
didloga que havia procurado anteriormente. A queixa prin-
cipal da mie era “hiperatividade” desde o nascimento, com
piora apds a separacio dos pais, ha 5 anos e meio.

Os sintomas relatados foram: agitagdo, agressividade,
impulsividade, necessidade reduzida de sono (do ponto de
vista da mae) e crises de birra. Ja era acompanhado por
neurologista desde os 7 meses de idade, quando apresen-
tou episodio de convulsio tonico - clonica generalizada
durante quadro febril. Em decorréncia disso, fez uso de
fenobarbital até os 3 anos de idade. Nessa época, com
uma maior agitacdo da crianca, foi feita hipétese
diagnéstica de Transtorno de Hiperatividade e Déficit de
Atengdo, com prescri¢io de metilfenidato. Nao houve
melhora com a troca de medicacido, sendo obsetrvado um
quadro de “paralizacdo” nio muito bem descrito pela mae
que resolveu, entdlo, procurar outro tipo de atendimento
e chegou a este servigo.

N freqiienta duas escolas, sendo que esta regular-
mente matriculado na primeira série em uma delas e faz
“aulas de reforco” na outra. Os relatérios fornecidos
pelas professoras ressaltam um quadro de inquietacdo e
dificuldades no aprendizado, bem como de organizar-se
e de relacionar-se com outras criancas de sua idade. Tem
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melhor convivio com criancas de 2 a 3 anos ¢ tende a
impacientar-se com os mais velhos (4 a 5 anos), especial-
mente quando nio ¢ atendido em seus desejos. E apon-
tada, ainda, uma dificuldade motora traduzida como “ser
desengong¢ado”. Tem maior facilidade em cumprir tarefas
que tenham regras mais claras e estabelecidas. Uma das
professoras ressalta a mudan¢a de comportamento na
presenca da mie, sendo que nessas situagoes N se torna
manhoso e “birrento”.

Exame psiquico: bem cuidado, risonho, simpatico,
curioso; vigil, orientado no tempo e espago, acatando ori-
entacoes e limites durante o atendimento, atenciao e memo-
ria sem altera¢des; humor nio polarizado, afeto normal;
presenca de inquietacdo psicomotora. Produziu desenhos
e conversou durante o atendimento, apatentando inteligén-
cia um pouco inferior a esperada para sua idade.

Exame fisico: BEG, corado, hidratado, afebril,
anictérico, aciandético, eupnéico. Presenca de aumento de
peso e estatura, macrocefalia, bossa frontal, fissuras
palpebrais em posi¢io antimongoldide, queixo pontudo,
pés planos e grandes.

Peso: 38900g (>p97%))

Altura: 134 cm (>p97%)

Perimetro Cefalico: 56 cm (>p97%)

Exames complementares

GH: 1,3ng/dL (0,1-12,0ng/dL)

RX de mios e punhos para avaliacio de idade Ossea:
idade 6ssea dentro dos padrdes esperados para idade e sexo.

RNM de cranio: insinuagdo da cisterna supra-selar
para o interior da cavidade selar, sem alteracbes
morfolégicas da sela-turca.

Avaliacdo Psicolégica
a) Escala de Comportamento Adaptativo de Vineland®
Pontuacio Geral: 109 . Comportamento adaptativo
compativel a défict moderado, recebendo na area
comunicacional melhor desempenho.

b) O Teste do Desenho Como Instrumento de Di-
agnostico da Personalidade (H.T.P)

Analise Geral: através de aspectos simbodlicos do
desenho N., representou falta de apoio, desorientagao,
sem firmeza, flutuacdo e inseguro. Indica desejo de
maturacdo e de compreender os problemas que ocorrem
em sua vida. Durante a execug¢io apresentou comporta-
mento desajeitado.
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¢) Teste de Apercepcao Infantil C.AT. com figuras
de animais
Crianga projetando inseguranca nio recebendo apoio
adequadamente. Apresentou uma mae possessiva ocasio-
nando situa¢des confusas. Este para se proteger se revela
birrento. Necessita de apoio e orientagio revelando um
ego fragilizado. Revelou agitacdo corporal durante a apli-
cacido do C.A.T.

Discussdo

Virias sindromes congénitas, genéticas ou nao, tém
sido descritos em associagdo com quadros de retardo
mental. No entanto, o diagnéstico mais detalhado das
causas de retardo mental fica restrito a especialistas e
pesquisadores, sendo que a maior parte dos profissionais
que atuam junto a esses pacientes contenta-se com o di-
agnéstico de retardo apenas. No entanto, a importancia
de um diagnéstico mais acurado excede a de apenas um
capricho académico, pois a partir dele podem ser esta-
belecidas estratégias terapéuticas adequadas para cada
caso, bem como a realizacdo de aconselhamento genético
das familias, quando oportuno.

Uma das causas possiveis para quadros de retardo
mental leve e moderado, que abrangem a maior parte dos
casos existentes, é a Sindrome de Sotos. Deve-se pensar
neste diagndstico, que ¢é sempre clinico, quando o paciente
apresentar macrocrania, aceleragiao do crescimento e alte-
racbes comportamentais associadas a graus variaveis de
retardo. Os exames complementares auxiliam no diagnods-
tico na medida em que descartam outras causas possiveis
para tal associac¢do de sintomas, uma vez que nao existe
teste especifico para a sindrome até o presente momento.

O tratamento desses pacientes deve ser individuali-
zado, fazendo-se uso de estratégias farmacolégicas e nio
farmacolégicas de acordo com as necessidades do mo-
mento. O seguimento clinico sempre se faz necessario,
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devido as complicagbes que porventura podem surgir. O
aconselhamento genético em geral nio é necessario, uma
vez que a maior parte dos casos é de ocorréncia espora-
dica e apenas alguns relacionam-se a alteracGes genéticas
especificas herdadas.
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