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Introducao / Descricao do Caso

O atraso de desenvolvimento frequentemente ndo tem etiologia conhecida, das causas conhecidas destacam-se as
doencas genéticas e as complicacdes pré-natais/perinatais. A Sindrome de Sotos (gigantismo cerebral) é uma doenca
genética rara com prevaléncia de 1-9/100000. E responsavel por atraso grave do desenvolvimento, e a grande maioria
dos casos deve-se a mutacdes de novo.

Crianca de 9 anos, feminino, sem fatores de risco pré-natais/perinatais ou antecedentes familiares de relevo. Apresenta
um atraso grave do desenvolvimento, sendo a area da linguagem a mais afetada. Estatura superior ao Percentil 95,
macrocefalia, dismorfia facial com rosto longo e estreito e mandibula proeminente associadas a sopro sistélico grau IV/VI
no bordo esternal esquerdo, laxidez articular, sindactilia, braquimetatarsia e valgo do retropé. A RMN-CE mostrou
alargamento global dos espacos de circulacdo do liquido cefalorraquidiano coincidente com hidrocefalia externa. O
ecocardiograma revelou Foramen Oval Patente (FOP) e Persisténcia do Canal Arterial (PCA) restritivo. Estudo metabdlico e
ecografia renal normais. O estudo genético foi compativel com a Sindrome de Sotos (duplicacdo c.1654 no gene NSD1
(Nuclear Receptor Binding SET Domain Protein 1)).

Comentarios / Conclusées

Os autores realcam a importancia da abordagem precoce numa perspetiva multidisciplinar. A Intervencdo Precoce na
Infancia, assim como todos os apoios e orienta¢des sociais e da saude, sdo prioritarios e fundamentais para o melhor
desenvolvimento da crianga e para a capacitacdo da familia, promovendo ganhos ndo somente na idade pediatrica mas
principalmente a longo prazo, na idade adulta.
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