
OLGU SUNUMLARI (Case Reports) 

SOTOS SENDROMU (SEREBRAL JiGANTiZM): Bir Vakanm Takdimi 
Sotos syndrome (Cerebral gigantism): A case report 
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Ozet 
Sotos sendromu, endokrin bir bozukluk olmaksiZtn h1zh 
biiyiimeyle karakterize sebebi bilinmeyen bir hastahkt1r. 
Hipotalamik bir defektin neden o/abilecegi ileri siiriilmi,4 
ise de, nekropside veya fonksiyonel olarak herhangi bir 
bozukluk gosterilememi$lir. Bu makalede ale$ ve 
huzursuzluk $ikayetleriyle getirilen ve klinik bulgularla 
Sotos sendromu tams1 alan 12 aylzk bir vaka nadir 
gorUldiigiinden dolayz literatiir bilgileri ~~·zgznda 
sunulmu$tur. 

Anahtar kelimeler: Jigantizm, Serebrum 

Serebraljigantizm olarak da bilinen Sotos sendromu 
(SS), endokrin bir bozukluk olmaks!Zin htzlt 
biiyiimeyle karakterize nadir goriilen ve sebebi 
bilinmeyen bir hastahkttr. Hipotalamik bir defektin 
veya biiyiime hormonunun a~m salgtlanmasmm 
neden olabilecegi ileri siiriilmii~ ise de, nekropside 
veya fonksiyonel incelemelerde herhangi bir 
bozukluk gosterilememi~tir ( 1-4 ). 

Vakalann biiyiik bir bolilmiiniin sporadik olarak 
goriildiigii, familyal vakalann genellikle otozomal 
dominant, nadiren otozomal resesif geyi~ gosterdigi 
kaydedilmi~tir (l ,2). Genetik yah~malarda, iiyiincii 
kromozomun k1sa kolu iizerinde mutasyon veya 
translokasyonlann bulundugu, diger bir yalt~mada 
ise ikinci kromozomda dengeli resiprokal 
translokasyonun saptandtgt rapor edilmi~tir (3). 
Haeusler ve arkada~lan (5) ise, SS'lu bir vakada 
obstriiktif hipertrofik kardiyomiyopati ve atriyal 
septal defekt ile birlikte Y kromozomunda de novo 
tipinde perisentrik inversiyon, diger bir vakada ise 
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Summary 
Solos syndrome is characterized by rapid growth, 
although there is no evidence suggesting that it is an 
endocrine disorder. The cause of the disorder is unknown. 
A hypothalamic defect has been suggested as the cause, 
but none has been demonstrated functionally or at 
necropsy. A 12-month-old boy, admitted to our hospital 
with the complaints of fever and distress was diagnosed 
as having Sotos syndrome. The case was presented 
because of the rarity of the syndrome. The relevant 
literature is reviewed. 

Key words: Cerebrum, Gigantism 

dokuzuncu kromozom iizerinde heterokromatik 
bolgede kahtsal perisentrik inversiyon bulundugunu 
kaydetmi~lerdir. Daha onceki ydlarda biri 
fakiiltemiz hastanesinden olmak iizere iilkemizden 
vaka takdimi ~eklinde SS'Iu vakalar rapor edilmi~tir 
(6,7). 

Bu makalede, ate~ ve huzursuzluk ~ikayetleriyle 
getirilen ve klinik bulgularla SS tantsi alan bir vaka 
nadir goriildiigiinden dolay1 sunulmu~tur. 

VAKA TAKDiMi 

On iki ayltk erkek vaka ate~ ve huzursuzluk 
~ikayetleriyle getirildi. Hikayesinden ~ ikayetlerinin 
hastanemize getirilmeden iki gtin once ba~ladigt , 

ozgeymi~inden hastanede ebe yardtmtyla dogdugu, 
dogum agtrltgmm bilinmedig i, ancak dogdugunda 
oldukya iri bir bebek gortiniimiinde oldugu, li¥ 
ayhkken annesm1 tantmaya, yedi ayhkken 
emeklemeye ba~ladigi, halen tutunarak 
yiiriiyebildig i, soy geymi~inde anne ile baba arasmda 
birinci dereceden akrabahk bulundugu ogrenildi. 

Fizik muayenesinde, ate~ 38 °C, nabtz 118/dk, 
solunum 22/dk, tansiyon arteryel 80/60 mmHg idi. 
Agtrhk 12,5 kg (97. persentil), boy 84 em (>97 
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persentil), ba~ ~evresi 49 em (97. persentil) idi 
(Resim 1). Agtrhk ya~1 ve boy ya~I Sirastyla 23 ay ve 
20 ayla uyumluydu. Tonsilleri hipertrofik ve 
hiperemik olup, kriptleri mevcuttu. Aynca el ve 
ayaklan normalden biiytik goriintiyordu (Resim 2 ve 
3). Diger sistem muayene bulgulan normaldi. 

Resim 1: Yakam1zm gene! gorlintimi.i 

Resim 2: Vakam1zda ellerin geni~ ve biiytik oldugu, 
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Resim 3: Ayaklann geni~ ve biiyiik oldugu 
izlenmektedir. 

Laboratuar incelemesinde, rutin idrar ve kan 
tetkikleri, serum biyokimya degerleri, 
endokrinolojik ~alt~mada, serum T3, T4, TSH 
dtizeyleri ve L-Dopa testine btiyi.ime hormonu 
cevab1 normal idi. Kemik ya~1 18-20 ay ile 
uyumluydu. Elektroensefalografi ve bilgisayarlt 
beyin tomografisi normal, kromozom analizi 46 XY 
idi. 

Sotos sendromu ve akut tonsillit tamlan alan 
hastamtza uygun antibiyotik verilerek, belirli 
arahklarla poliklinik kontrolune ~agnlarak takibe 
ahndt. 

TARTI~MA 

Sotos sendromu vakalannm ~ogunda dogum agirhgt 
ve boyu 90. persentilin iizerinde olup, kranyumun 
btiyiik oldugu gortiliir. Biiytimenin ozellikle ilk iki 
ti~ yll olduk~a htzlt oldugu, bir ya~ma gelinceye 
kadar boy uzunlugunun 97 . . persentilin iizerine 
~Ikttgt, h1zh biiyiime oranmm ilk 4-5 yt! devam ettigi 
ve daha sonra normal dtizeye indigi bildirilm i~tir. On 
ya~mdaki bir vakamn boy ya~mm yakla~1k 14-15 ya~ 
ile uyum gosterdh~i . ve p ,ubertenir] genellikle normal 
zamanmda ba~lad1g1 kaydedilrrii~tir · (1-3 ). 
Literattirle uyumlu olarak vakamtzm dogum agtrltgJ 
bilinmemekle birlikte, olduk~a iri dogdugu ve 
boyunun 97. persentilin Uzerinde oldugu tespit 
edildi. 
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C::aksen, Giiler, Kurtoglu 

<;:1k1k aim ile birlikte dolikosefalik makrosefali, 
temporal bolgelerin dar ve yanaklann dolgun 
olmas1, gozlerde hipertelorizm, antimongoloid 
goriiniim, yiiksek damak, prognatizm ve artm1~ cilt 
alt1 yag dokusu ile birlikte geni~ el ve ayaklar s1k 
gi:iriilen anomaliler arasmdad1r (1-3,8,9). Yiiz 
bi:ilgesindeki anormal degi~ikliklerin vakalann 
c,:ogunda ilerleyen ya~larda kayboldugu bildirilmi~tir 
(9). Gi:iz bulgulan yi:iniinden degerlendirilen SS'lu 
bir ailede, vakalann birinde presenil nuklear 
katarakt, megaloftalmus, hipoorbitizm ve eksotropia 
bulundugu, bu vakanm k1z karde~Jerinden birinde 
megalokornea, eksoporia ve iris hipoplazisi, diger 
bir k1z karde~inde ise sadece megalokornea 
bulundugu kaydedilmi~tir (I 0). Nadiren 
konvulziyon, strabismus, fasiyal pletore, 
kifoskolyoz, maksillofasiyal ve di~ anomalileri ve 
septooptik displaziyle seyreden vakalar bildirilmi~tir 
(1,2,7,11). Vakam1zda literatiirle uyumlu olarak el 
ve ayaklar geni~ ve biiylik gi:irlinlimdeydi ve 
makrosefali mevcuttu, gi:iz muayenesinde anormal 
bir bulgu yoktu. 

Rontgenografik incelemede, bliyiik kranyum, yiiksek 
orbital kemer ve orbitalar aras1 mesafede artl~ 

gi:izlenebilmekte, sella genellikle normal olmakla 
birl ikte posteriorda hafif miktarda egim tespit 
edilebilmekte, kemik maturasyonu genellikle 
vakanm boy ya~1 ile uyum gostermektedir. Bliyiime 
hormonu seviyesi ve diger endokrinolojik 
c,:ah~malann genellikle normal oldugu, sendrom ic,:in 
ozel bir laboratuvar bulgusunun bulunmad•g•, ancak 
baz1 vakalarda anormal glukoz tolerans testi, 
elektroensefalogramda anormallikler ve 
ventrikiillerde dilatasyon saptand1g1 rapor edilmi~tir 
(1-3). Vakam1zda kemik ya~mm boy ya~t ile uyum 
gi:isterdigi ve endokrinolojik c,:ah~mada herhangi bir 
anormal bulgunun olmadtgl tespit edildi. 

Tipik yliz gi:iriintimii, btiyiime patemi, kemik ya~1 ve 
gel i~me geriliginin sendromun tamsmda major 
kriterler oldugu, bu kriterlerle etkilenmemi~ birinci 
derece akrabalarm da belirlenebilmesinin mtimktin 
oldugu kaydedilmi~tir (12). Diger taraftan 
metakarpofalangeal patem profili incelemesinin de 
tamda oldukc,:a kullam~h bir metot oldugu 
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kaydedilmi~tir (I 3, 14). 

SS'lu vakalarda konu~ma ve psikomotor geli~mede 
gerilik olup, bic,:imsiz ve acemice ytirlimenin 
karakteristik oldugu, sportif faaliyetlerde, bisiklet 
kullanmay1 i:igrenmede ve diger koordinasyon 
gerektiren i~leri yapmada oldukc,:a zorluk c,:ektikleri 
rapor edilmi~tir. Diger taraftan vakalarm % 83'tinde 
hafif veya ag1r derecede mental retardasyon 
saptand1g1, bazt vakalarda ise alg•lama bozuklugu 
gi:iriildiigli bildirilmi~tir (1,2, 15). Hayatm ileriki 
di:inemlerinde hepatik karsinoma, Wilms, over ve 
parotis ttimi:irli gibi neoplazilerin gi:iriilme riski 
artm1~ oldugundan vakalann yakmdan izlenmesi 
gerektigi kaydedilmi~tir (1). Vakam1zda zeka testi 
yaptlamamt~ olmakla beraber, mental geli~iminin 
kabaca normal oldugunu si:iyleyebiliriz. 

Sonuc,: olarak, degi~ik sebeplerle ba~vuran ve kemik 
ya~t ile birlikte boy ve agtrhk ya~lan kronolojik ya~a 
gore ileri olan vakalarda tablonun SS olabilecegini 
ve tam alan vakalann i:izellikle endokrinolojik ve 
e~lik edebilecek anomaliler yi:inlinden tetkik 
edilmesi gerektigini vurgulamak isteriz. 
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