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OLGU SUNUMU / CASE REPORT 

Boy uzunluğunun nadir bir nedeni: Sotos sendromu

A rare cause of tall stature: Sotos syndrome

Nagehan Aslan1, Esra Sesli1, Özgür Pirgon2

ABSTRACT

Sotos syndrome is an excessive growth syndrome and is 
characterized by macrocephaly, typical facial appearance 
and mental retardation. The majority of cases are spo-
radic, autosomal dominant inheritance pattern matching 
families have been reported. Syndrome responsible for 
gen encodes the nuclear receptor-binding SET domain1 
(NSD1) protein. This rare genetic syndrome firstly de-
scribed by Sotos et al. in 1964 at five cases with excessive 
height, acromegalic appearance and mild mental retarda-
tion. Hairline high forehead, macrocephaly, frontal boss-
ing, long and thin face, frontotemporal hair sparseness, 
down slanting palpebral fissures and prominent mandible 
creating characteristic facial appearance and advanced 
bone age and varying degrees of mental retardation are 
other diagnostic criteria. Cardiovascular, central nervous 
system and genitourinary system anomalies may be as-
sociated with syndrome. In this case report we presenting 
a case who admitted to our clinic because of the rapid 
growth and mild mental retardation and diagnosed with 
Sotos syndrome for emphasize the importance of growth 
monitoring.
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ÖZET

Sotos sendromu, makrosefali, tipik yüz görünümü ve men-
tal gerilik ile karakterize bir aşırı büyüme sendromudur. 
Olguların çoğu sporadik olup, otozomal dominant kalıtım 
modeline uyan aileler bildirilmiştir. Sendromdan sorumlu 
gen nükleer reseptör bağlayıcı SET domain1 (NSD1) pro-
teinini kodlar. Bu nadir genetik sendrom ilk olarak 1964 
yılında, aşırı boy uzunluğu, akromegalik görünüm, ılımlı 
mental retardasyonu bulunan beş vakada Sotos ve arka-
daşları tarafından tanımlanmıştır. Yüksek alın saç çizgisi, 
makrosefali, frontal bossing, uzun ve ince yüz görünümü, 
fronto-temporal bölgede saç seyrekliği, aşağı çekik pal-
pebral fissürler ve belirgin mandibula karakteristik yüz 
görünümünü oluşturur ve ileri kemik yaşı ve değişik dere-
celerde mental gerilik diğer tanı kriterleridir. Kardiyovas-
küler, santral sinir sitemi ve genitoüriner sistem anomali-
ler eşlik edebilir. Biz bu olgu sunumunda kliniğimize hızlı 
büyüme ve hafif mental retardasyon nedeniyle başvuran 
ve Sotos sendromu tanısı alan bir olguyu sunarak büyü-
me izleminin önemini vurgulamayı amaçladık.

Anahtar kelimeler: Hızlı büyüme, ılımlı mental retardas-
yon, Sotos sendromu

GİRİŞ 
Sotos sendromu, ilk olarak 1964 yılında, aşırı boy 
uzunluğu, akromegalik görünüm, hafif mental re-
tardasyonu olan beş vakada Sotos ve arkadaşları 
tarafından tanımlanmıştır [1]. Bu sendromun tipik 
bulguları; boy ve baş çevresi persentillerinin büyük 
olması, dolikosefali, alın çıkıklığı, frontotemporal 
bölgede saçların azlığı, hipertelorizm veya telekan-
tus, kemerli burun, yüksek damak, belirgin mandi-
bula gibi fasiyal bulgular ile serebellar nistagmus, 

strabismus, Kliniğimize hızlı büyüme nedeniyle 
başvuran ve Sotos sendromu tanısı alan bir vaka, 
aşırı büyüme görülen çocuklarda Sotos sendromu 
ve karışabileceği hastalıkları tartışmak amacıyla su-
nulmuştur.

OLGU SUNUMU

Yedi yaşında kız, hızlı büyüme nedeniyle kliniği-
mize başvurdu. Hipofiz adenomu tanısı ile takipli 
annenin ikinci gebeliğinden sezaryen ile 38. gestas-
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yonel haftada, 3375 gr olarak doğduğu öğrenildi. 
Doğumdaki boyu ve baş çevresi ölçümleri öğreni-
lemedi. Postnatal solunum sıkıntısı ve hipoglisemi 
nedeniyle iki hafta süreyle yenidoğan yoğun bakım 
ünitesinde yatırılarak tedavi edildiği, üreteropelvik 
darlık saptanarak pyeloplasti uygulandığı, postna-
tal 3. ayda patent duktus arteriozus (PDA) nede-
niyle opere edildiği, 9. aydan itibaren baş çevresi 
ölçümlerinde baş çevresinin büyüdüğü, bu nedenle 
takibe alındığı, sonuçta kranial manyetik rezonans 
görüntüleme ile Arnold – Chiari malformasyonu 
saptandığı öğrenildi. Motor mental retardasyon ne-
deniyle takip edildiği, geç yürüdüğü IQ düzeyinin 
78 ölçüldüğü, konuşma gecikmesi ve bozukluğu 
nedeniyle özel eğitim aldığı ve 3 yaşında, hidro-
nefroz, vezikoüreteral reflü tanısı ile opere edildi-
ği öğrenildi. Fizik muayenesinde; Ağırlık: 31,5 kg 
(90-97 p), Ağırlık SDS: +1.22, Boy: 130 cm (>97 
p), Boy SDS: +0,53, Baş çevresi: 57 cm (>97 p) Baş 
çevresi SDS: +2 görüldü. Dismorfik görünümü olan 
hastanın, makrosefalik görünümü, turuncu saçları, 
geniş-açık alnı, belirgin yüzü, belirgin çene yapısı, 
hipertelorizmi vardı (Resim 1). Koopere, oryante 
olan hasta hafif mental retarde idi, ancak konuşma 
bozukluğu yoktu. Biyokimyasal parametreleri ve 
tiroid fonksiyon testleri normal sonuçlandı. Kemik 
yaşı 10 yaş ile uyumlu idi. Kranial manyetik rezo-
nans görüntülemede Chiari tip 1 malformasyonu 
vardı (Resim 2). Üriner sistem ultrasonografik gö-
rüntüleme sol böbrek toplayıcı sistemi Grade 3 di-
late olarak görüntülendi. Dinamik renal sintigrafik 
görüntülemede nonobstrüktif paternli sol böbrek ve 
sol üreter dilatasyonu vardı. Hastanın antropomet-
rik ölçümlerinin 97 persantil üzerinde olması, bahsi 
geçen dismorfik bulguları ve mental retardasyon ve 
birden çok sistem malformasyonu nedeniyle Sotos 
sendromu düşünüldü.

Resim 1. Tipik yüz görünümü

Resim 2. Kranial manyetik rezonans görüntülemede Ar-
nold-Chiari malformasyonu

TARTIŞMA 

Sotos sendromu ya da serebral jigantizm olarak bi-
linen bu hastalık nadir görülen bir genetik sendrom-
dur. Hastalığın prevalansı 1:10.000 ile 1:50.000 ara-
sındadır [1]. Yaklaşık 400 vaka bildirilmiştir. Lite-
ratürde otozomal dominant kalıtım modeline uyan, 
birbirini takip eden altı jenerasyonda benzer klinik 
bulgular saptanan bir aile bildirilmiş olmasına rağ-
men vakaların çoğu sporadiktir [5]. Bizim hastamız 
aile öyküsü olmaması nedeni ile sporadik bir vaka 
olarak yorumlandı.

Sotos sendromu tanısı aşırı büyüme, karak-
teristik yüz görünümü, ileri kemik yaşı ve değişik 
derecelerde motor ve mental gerilikten oluşan tanı 
kriterleri ile konulur. Hastalarda tipik olarak öğ-
renme güçlüğü, konuşma gecikmesi gibi kognitif 
fonksiyon bozuklukları saptanır. Bizim hastamızda 
antropometrik ölçümleri 97 persantilin üzerindeydi. 
Motor mental gelişme geriliği ve dismorfik tipik fa-
siyal bulgular saptandı.

Sotos sendromlu hastaların %60‐80’ninde 
kranial görüntüleme yöntemlerinde ventrikülome-
gali, korpus kallosumda incelme gibi santral sinir 
sistemi patolojileri görülebilir [3,6]. Hastaların 
%9-50’sinde febril veya afebril nöbetler de görüle-
bilir. Olgumuzda Chiari tip 1 malformasyonu mev-
cuttu ancak nöbet öyküsü yoktu.

Sotos sendromlu vakaların %8’inde ASD, 
VSD, PDA, triküspit atrezisi ve mitral valv prolap-
susu gibi konjenital kalp hastalıkları görülür [7]. 
Hastamızın 3 aylıkken PDA nedeni ile opere edildi-
ği anamnezinden öğrenildi.
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Kriptorşidizm, mesane divertikülü, hipoplastik 
böbrek, düşük derece vezikoüreteral reflü, fimozis, 
inguinal herni, otozomal polikistik böbrek hastalı-
ğı, kronik böbrek yetmezliği de Sotos sendromuyla 
birlikteliği olabilen genitoüriner sistem anormal-
likleridir [2]. Otozomal dominant polikistik böbrek 
hastalığı olan Sotos sendromu da bildirilmiştir [8]. 
Bizim hastamızda da VUR nedeni ile operasyon hi-
kayesi vardı.

Hastamızın antropometrik ölçümleri 97 persan-
tilin üzerindeydi. Motor mental gelişme geriliği ve 
dismorfik tipik fasiyal bulgular saptandı. Öyküsün-
den kranial görüntülemede malformasyon, PDA ne-
deni ile 3. ayda ve VUR nedeni ile 3 yaşında opere 
edildiği öğrenildi. Gerekli görülen ve tekrarlanan 
testler ile çoklu sistem malformasyonları gözlendi. 

Sotos sendromun ayırıcı tanısında boy uzun-
luğu ile seyreden hastalıklardan Marfan sendromu, 
homosistinüri, Beckwith-Wiedeman, Weaver, Fra-
jil-X akla gelmelidir. Beckwith-Wiedemann sendo-
rumunda makrozomi, makroglossi, hemihipertrofi, 
abdominal duvar defektleri, hepatosplenomegali ve 
yenidoğan döneminde hipoglisemiler bildirilmek-
tedir. Marfan sendromunun tanısında kardiyovas-
küler (aort dilatasyonu, asendan aort diseksiyonu), 
göz (lens dislokasyonu), santral sinir sistemi (lum-
bosakral dural ektazi), iskelet sistemi (pes planus, 
skolyoz, pektus karinatum, pektus ekskavatum), 
pulmoner ve cilt bulguları temel kriterlerdendir. 
Homosistinüri, metionin metabolizma bozukluğu 
sonucu görülen metabolik hastalıklardandır ve bu 
vakalarda, ağır mental retardasyon ve tekrarlayan 
venöz tromboembolilere sık rastlanılmaktadır. Fra-
jil X sendromlu vakalar ise makrosefalik, gelişme 
geriliği ve familyal özellik gösteren orta‐ağır 
mental retarde hastalardır. Boy uzunluğu ile giden 
seyreden bu sendromlardaki bulgulara rastlanılma-
ması nedeniyle olgumuzda öncelikle Sotos sendro-
mu düşünülmüştür.

Sendrom ile ilişkili olduğu bilinen tek gen olan 
NSD1 genidir. Kromozom 5q35 bölgesinde trans-
kripsiyon düzenlemesinde görev alan ve histon 
metiltransferaz’ı kodlayan bu gende bulunan deles-

yonlar vakaların %75’inden sorumludur [5,9]. Del 
5q35 FISH analizi hastaların %10’una, NSD1 tüm 
gen sekans analizi %27-93’üne tanı koyabilmekte-
dir. Sotos sendromlu hastaların Asyalılarda (özellik-
le Japonlar) %55’inde, Avrupalılarda %9-10’unda 
NSD1 mikrodelesyonları saptanması nedeniyle ne-
gatif sonuç tanıyı ekarte ettirmemektedir.

Hastamızda da periferik kan örneğinden inter-
faz FISH yöntemi ile NSD1 mikrodelesyonları araş-
tırıldı ancak negatif sonuçlandı. Sotos sendromunun 
tipik bulgularıyla tanı konuldu. NSD1 tüm gen dizi 
analizi ise maddi kısıtlılık nedeniyle çalışılamadı.
Sonuç olarak, antropometrik ölçümleri 97 persanti-
lin üzerinde ve akromegali benzeri bulguları olan, 
özellikle mental retardasyon ve ek sistem anoma-
lilerinin eşlik ettiği hastalarda Sotos sendromu da 
ayırıcı tanıda düşünülmelidir.
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