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Vezikoiireteral Reflii,
Displastik Bobrek Bulgular: Olan
Sotos Sendromu

Sotos Syndrome with
Bilateral Vesicoureteral Reflux and
Dysplastic Kidney: Case Report

OZET Sotos sendromu veya serebral jigantizm uzun boy, ileri kemik yas1, tipik yiiz anormallikleri
ve gelisimsel gerilik ile karakterize nadir goriilen genetik bir bozukluktur. Tam asir1 biiyiime, ka-
rakteristik yiiz goriiniimii, ileri kemik yas1 ve 6grenme gii¢liigiinden olusan tani 6lgiitleri ile konu-
lur. Bu sendromda hipotoni, konviilziyon gibi nérolojik bulgular, Wilms timérii gibi neoplazmlar,
kalp ve genitotiriner anormallikler gosterilmistir. Daha 6nce kriptorsidizm, mesane divertikiilii, hi-
poplastik bobrek, diisiik derece vezikoiireteral reflii, fimozis, inguinal herni, otozomal polikistik
bobrek hastaligi, kronik bobrek yetmezligi, gosterilmis genitoiiriner sistem anormallikleridir. Bu ¢a-
ligmada, bilateral yiiksek derece vezikoiireteral reflii ve unilateral displastik bobrek bulgular: olan
Sotos sendromu tanisi alan 15 aylik erkek hasta literatiir 1181nda tartigilmistur.

Anahtar Kelimeler: Vezikoiireteral reflii; akromegali; jigantizm

ABSTRACT Sotos syndrome or cerebral gigantism which is characterized with long height, ad-
vanced bone age, typical face anomalies and developmental retardation is a rare genetic disorder.
Excessive growth, characteristic facial appearance, advanced bone age and learning difficulty is
made of the diagnostic criteria. In this syndrome, hypotonia, neurological symptoms such as
seizures, neoplasms such as Wilms tumor, cardiac and genitourinary abnormalities shown. Geni-
tourinary system anomalies such as cryptorchidism, bladder diverticulum, hypoplastic kidney, low-
grade vesicoureteral reflux, phimosis, inguinal hernia, autosomal polycystic kidney disease, chronic
renal failure has also been reported in this syndrome. A boy 15 months old diagnosed Sotos syn-
drome with bilateral vesicoureteral reflux and unilateral dysplastic kidney has been discussed in
light of literature.
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erebral jigantizm olarak da bilinen Sotos sendromu ilk olarak 1964 y1-

linda Juan Sotos tarafindan tanimlanmigtir. Esas bulgular1 prenatal ve

postnatal hizli somatik biiyiime, karakteristik ytiz bulgulari, ileri
kemik yag1 ve gelisim geriligidir." En belirgin bulgu, genellikle 97 persen-
tilden biiyiik olan bag cevresidir. Ayrica, bas gevresi biiytikligii disinda skol-
yoz, biiylik el ve ayaklar, uzun kol ve dislerin erken siirmesi vardir. Diger
bulgular neonatal sarilik, yeme problemleri, kalp defektleri ve genitotiriner
anormalliklerdir.>?® Bu ¢aligmada, Sotos sendromu, displastik bobrek ve bi-
lateral reflii birlikteligi olan bir olgu sunulmustur.
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OLGU SUNUMU

On bes aylik erkek hasta, idrar yolu enfeksiyonu
nedeni ile yapilan tetkiklerinde; batin ultrasonogra-
fisi (USG)nde sag bobrekte hipoplazi, sol bobrekte
kiiglik kortikal kistler, voiding sistoiiretrografide bi-
lateral IV. derece reflii saptanmasi sonucu pediatrik
nefroloji poliklinigine getirildi.

Oz gecmisinde; 4060 g asfiktik dogum, sarihik
ve hipoglisemi, siit cocugu doneminde ise tekrar-
layan febril konviilziyonlar, néromotor gelisim ge-
riligi vardi. Soy gecmisinde; babada akromegali,
belirgin mandibiila (Resim 1, 2) ve febril konviil-
ziyon Oykiisii vardi.

Fizik bakisinda; bas ¢evresi 56 cm [6,84 stan-
dart deviasyon skoru (SDS)], viicut agirhig: 15,5 kg
(2,99 SDS), 97 persentilden biiyiik ve boy 82 cm
(1,97 SDS) 97 persentil idi. Diger bulgular frontal
bossing, yiiksek anterior sag ¢izgisi, belirgin man-
dibtila idi (Resim 3, 4). Diger sistemik baki bulgu-
lar1 normaldi.

Laboratuvar degerlendirmesinde patolojik
bulgu saptanmadi. Goriintiilemede; alt1 aylik iken
dig merkezde gekilen diz grafisinde kemik yas1 ileri,
beyin bilgisayarli tomografi (BT)de serebral ekstra-
aksiyel mesafede ve lateral ventrikiillerde genis-
leme, beyin manyetik rezonans goriintiileme
(MRG)de subaraknoid mesafede genisleme, peri-
ventrikiiler gliotik degisiklikler saptandi. Batin
USG’de sag bobrek hipoplazik, sol bobrekte Evre
1 hidronefroz, sol tireter dilate olup Dimerkapto
stiksinik asit sintigrafisi (DMSA)nde kortikal de-
fekt yoktu (diferansiyel renal fonksiyonlar sagda
%77, solda %23). Hastada bilateral IV. derece ve-
zikoiireteral reflii vardi. Sistoskopik incelemede
posterioriireteral valv saptanmadi. Hastaya nitro-
furantoin profilaktik dozda 6nerilerek idrar yolu
enfeksiyonlar1 agisindan izleme alindi.

TARTISMA

Sotos sendromu, kromozom 5q35, diger adiyla niik-
leer reseptdr baglayici SET domainl (NSD1) mik-
rodelesyonunun neden oldugu genetik bir bozuk-
luktur.! Cogunlukla sporadiktir, ancak otozomal
dominant ve resesif formlar1 da gosterilmistir.??
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RESIM 1: Akromegali.
(Renkli hali icin Bkz. http:/pediatri.turkiyeklinikleri.com/)

RESIM 2: Belirgin mandibiila.
(Renkli hali icin Bkz. http:/pediatri.turkiyeklinikleri.com/)

(Renkli hali igin Bkz. http://pediatri.turkiyeklinikleri.com/)

Dogum boy ve kilo genellikle 97 persentilin tize-
rindedir. Klinik bulgular ileri somatik biiyiime
(erken ¢ocukluk doneminde, ¢ocuklarin ¢ogunda
bas cevresi ve agirlik yaklagik 97 persentildir, ancak
puberte sonrasi agirlik normale dénme egiliminde-
dir), makrosefali ve karakteristik yiiz bulgular: olan
yliksek anterior sag ¢izgisi, frontal bossing, uzun
ince yiiz, frontotemporal sa¢ dokiilmesi, agag1 yana
palpebral fissiirler ve belirgin mandibiiladir. Erig-
kinlerde karakteristik bulgu makrosefali ve mandi-
biilanin belirgin olmasidir. Skolyoz, biiyiik el ve
ayaklar, uzun kollar ve diglerin erken stirmesi diger
klinik bulgulardir. Erigskin hastalarda hipofiz ade-
nomunun varlifi ekarte edilmelidir.* Tani somatik
biiytimede ileri artiga neden olabilen maternal dia-
betes mellitus, Beckwith-Wiedemann sendromu
gibi hastaliklarin diglanmasiyla, temel tanisal 61-
clitlerle konur. Bu tanisal dlgiitler: Agir1 bliytime,
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karakteristik yiiz goriiniim, ileri kemik yas1 ve 6g-
renme gigligidiir.>® Hastamizda makrosefali, boy
ve vicut agirligi, belirgin mandibiila, frontal bos-
sing, yiiksek anterior sag ¢izgisi, gelisimsel gerilik,
ileri kemik yag1 ve biiyiik dogum agirligi, babasinda
makrosefali, belirgin mandibiila, biiyiik el ve ayak-
lar vardi. Bu bulgularla hastanin otozomal domi-
nant kalitimli ailesel Sotos sendromu oldugu
disiiniildi.

Ayrica, bu sendromda konviilziyon (%50’si
febril konviilziyon), anormal glikoz testleri ve art-
mis neoplazma riski (Wilms tiimorii, hepatoselliiler
karsinom, mikst paratiroid tiimor gibi), neonatal
periyodda ¢ogu infantta erken dénemde beslenme
glicligii, degisen derecelerde konjenital hipotoni,
hiperbilirubinemi ile birlikte hipoglisemi, kalp ve
genitoiiriner anormallikler gosterilmistir.”® Noro-
lojik defektler ilerleyici olmayan hipotoni, bece-
riksizlik ve gecikmis dil ve motor gelisimdir.?
Hastamizda febril konviilziyon, sarilik, neonatal hi-
poglisemi oykiisii vardi.

VEZIKOURETERAL REFLU, DISPLASTIK BOBREK BULGULARI OLAN SOTOS SENDROMU

Genitotiiriner sistem anormalikleri Sotos sen-
dromlu Japon hastalarda daha sik gorillmektedir.’
Yakin déonemde Leventopoulos ve ark.nin 22 has-
tanin 4 (%18)’inde kriptorsidizm, 2 (%9) hastada
mesane divertikiilii, 1 (%4,5) hastada hipoplastik
bobrek, 1 (%4,5) hastada 1. derece vezikoiireteral
reflii, 2 (%9) hastada fimozis, 1 (%4,5) hastada in-
guinal herni ve sadece 1 agir irogenital anomali
oldugunu rapor etmislerdir.? Kronik bobrek yet-
mezligi olan sotos sendromlu olgularda biiyiime ge-
riligi olmadig bildirilmistir.’® Ayrica, otozomal
dominant polikistik bobrek hastalig1 olan Sotos
sendromu da tanimlanmigtir.!’ Olgumuz da da, bi-
lateral Evre 4 vezikoiireteral reflii ve sag bobrekte
displastik bulgular vardi.

Sonug olarak, Sotos sendromu ile birlikte kli-
nik olarak erken dénemde bulgu vermeyen geni-
toiiriner sistem anormallikleri olabilecegi, bu
nedenle Sotos sendromlu olgularin genitoiiriner
sistem anomalileri yoniinden de degerlendirilmesi
gerektigi vurgulanmistir.
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