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PD-188 - (20SPP-9560) - ENCEFALOPATIA EPILEPTICA NO CONTEXTO DE SINDROME DE SOTOS:
UM DIAGNOSTICO POSSIVEL GRACAS A SEQUENCIACAO DO EXOMA
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Introducao / Descricao do Caso

O Sindrome de Sotos (SS) caracteriza-se clinicamente por facies tipico, dificuldades de aprendizagem e macrossomia.
Podem estar presentes convulsdes, com gravidade varidvel. Demonstram-se mutacdes no gene NSD1 em mais 90% dos
casos.

Menina de 5 meses, referenciada a Neuropediatria por hipotonia axial, facies dismorfico e atraso do desenvolvimento.
Como antecedentes pessoais no periodo neonatal: macrossomia, hipoglicémia, policitémia, ictericia e dificuldades
alimentares. A observacio: macrocefalia, pobre controlo cefélico e auséncia de preensio voluntaria. Com 7 meses iniciou
episodios de espasmos infantis, refractarios a vigabatrina, valproato, clonazepam, levetiracetam, zonisamida e a dieta
cetogénica, mantendo uma frequéncia quase didria das crises até aos 15 meses. A partir dos 18 meses ndo voltou a ter
crises, evoluindo para um atraso global do desenvolvimento: sé apontou aos 5 anos, ndo tinha controlo de esfincteres ou
linguagem expressiva aos 6 anos. Da extensa investigacdo complementar: RMN-CE, investigagdo metabdlica e Caridtipo
sem altera¢des; Ecocardiograma com valvula adrtica biclspide; exame citoquimico do LCR com glicorraquia “borderline”,
estudo genético para SLC2A1 negativo; EEG e video-EEG com actividade de base lenta e desorganizada e actividade
paroxistica multifocal parieto-temporal bilateral. A sequenciagdo do exoma-trio realizada aos 6 anos revelou uma
mutacao de novo (c5471A>G p.Asp1824Gly) em heterozigotia no gene NSD1.

Comentarios / Conclusées

A Epilepsia neste caso apresentou uma gravidade invulgar para o SS. O diagnoéstico s6 foi possivel apos 6
anos de investigacao pela sequenciagdo do Exoma. Actualmente discute-se a pertinéncia de tornar este um
exame de primeira linha no estudo das perturbacdes do desenvolvimento.
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