Sotos-szindroma
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Tébb mint 90%-ban az 5-6s kromoszéma
hosszu karjan elhelyezked6 NSD1 gén
érintett a betegségben, amely egy hiszton-
metiltranszferazt kodol, igy a gének
normalis struktirajanak kialakitdsaban
van fontos szerepe. Legtobbszor de novo
mutacié eredményeként jon 1étre.
Autoszomalis dominans 6roklésmenet
tlinik valosziniinek.

https://www.gemssforschools.org/conditions/sotos/default

A megkésett pszichomotoros fejlodés
mellett tanulasi, viselkedészavarok
(leggyakrabban ADHD,
kényszerbetegség), enyhe-kozépsulyos
mentalis retardatio jellemzik a korképet.
Az érintett csecsemOk és a gyermekek
gyorsan nének, lényegesen magasabbak,
mint testvéreik és tarsaik, és szokatlanul
nagy fejiik van. A feln6tt magassaguk
azonban altalaban a normal tartomanyon
beliil van. Jellegzetes arcvonasok:

* hosszu, keskeny arc;

* magas homlok;

*  pirospozsgas arc,

* micrognathia.

¢ lefelé lejto palpebralis rések.

A Sotos-szindromaban el6fordulhat még
sulyos scoliosis, rohamok, sziv- és/vagy
veseelégtelenség, hallaskarosodas és
latasproblémak.




