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RELATO DE CASO

Malformacao urologica em crianca
com sindrome de Sotos: relato de caso

Urological anomaly in an infant with Sotos’ syndrome: report of a case

Horiscio M. Scigliano!, Marco A. Pereira, Romeu F. Daroda3, Fabio Marczykosky*

Resumo

Objetivo: abordar o diagndstico e as consideracdes etiologicas
de malformacdo uroldgica bilateral em um caso de sindrome de
Sotos (gigantismo cerebral). Alertar os pediatras e urologistas da
existéncia dessa associacdo lesional.

Resultados: crianca de 3 meses de idade nascida com 35
semanas através de cesariana de mae higida, com as caracteristicas
fenotipicas, radioldgicas e perfil metacarpofalingica de sindrome
de Sotos, apresentou taquipnéia, taquicardia e episddios recorren-
tes de febre (até 36°C). A urocultura mostrou 500.000 col/ml. A
uretrocistografia mostrou megaureteres e dilatacdo calicial de
ambos os rins. Com diagnoéstico de refluxo vésico-ureteral grau IV
bilateral, foi tratada com terapia antimicrobiana. A evolucio foi a
melhoria progressiva e obteve alta hospitalar no momento em que
se apresentou assintomdtica, recebendo nitrofurantoina como pro-
filaxia.

Conclusoes: assim como em outros casos de infeccao do trato
urindrio, os pediatras devem suspeitar de anomalias uroldgicas em
todas as criangas com gigantismo cerebral que apresentarem quadro
clinico de sindrome de Sotos. Deficiéncia embrioldgica da inerva-
¢ao do sistema nervoso autdbnomo na musculatura dos ureteres
poderiam ser uma outra causa.
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Introducao

Segundo De Myer!, a sindrome de Sotos ou gigantismo
cerebral é uma megaloencefalia anatdmica congeénita,
caracterizada por um rapido crescimento Osseo até os
quatro anos, grande tamanho no nascimento, macrocefalia
com dolicocefalia. O cranio cresce rapidamente até o
segundo ano de vida, acompanhado de dilatacdo moderada
dos ventriculos laterais cerebrais. Sao elementos tipicos
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Abstract

Objective: To discuss the diagnosis and the etiology of a
bilateral urologic anomaly in a patient with Sotos’ Syndrome
(cerebral gigantism). To alert the pediatric physicians and urolo-
gists about the coexistence of these two malformations.

Results: A three month old boy, born of a 35 week uncompli-
cated first pregnancy by cesarian, with phenotypic, radiologic and
metacarpophalangeal profile of Sotos’ Syndrome was admitted to
the Hospital because of hyperpnea, tachycardia and 39° C recurrent
fever. The culture of urine disclosed 500.000 col/ml. Cistouretro-
graphic study showed bilateral megaloureter and hydronephrosis.
Vesico-ureteral bilateral reflux was diagnosed and antibiotic therapy
was administered. Patient’s follow up was excellent and was
discharged taking preventive nitrofurantoin.

Conclusions: As in other cases of urinary tract infection,
pediatric physicians must consider urologic anomalies in children
with cerebral gigantism who present the clinical presentation of
Sotos’ Syndrome. Autonomic Nervous System development failure
in ureteral muscles could be an alternative etiology.

J. pediatr. (Rio J.). 1999; 75(5): 370-372: gigantism, cerebral
gigantism, urologic anomaly, Sotos’ syndrome.

dessa sindrome maos e pés grandes, hipertelorismo,
orientacdo antimongolica das fendas palpebrais, palato em
ogiva, alteracdes neuroldgicas nao progressivas e graus
variveis de retardo mental?®. De origem ainda desconhe-
cida, diferentes estudos sugerem a origem genética, com
transmissdo autossdmica dominante ou até recessiva® 12,
Outras patologias relacionadas a doenca sdo malfor-
macodes cerebrais®-8:13.14 defeitos cardiacos congéni-
tos!3, anomalias ésseas!®, oculares!” e doengas hamarto-
neoplasicas!8-20. As anomalias urolégicas congénitas fo-
ram minimamente referenciadas na literatura?!-22. Os
autores relatam um caso fenotipico e radiologicamente de
sindrome de Sotos, associado a anomalias uroldgicas em
lactente, e discutem o diagndstico e a etiologia.
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Relato de Caso

Crianca de trés meses de idade, sexo masculino, cor
branca, procedente de drea rural, com histéria de crises
convulsivas epilépticas tratadas, admitida na clinica pedia-
trica no Departamento Materno Infantil da Faculdade de
Medicina da Fundagao Universidade de Rio Grande, RS,
gemente, taquipnéico, taquicardico e com episddios recor-
rentes de febre de até 39 graus. Nascida de 35 semanas
através de cesariana, com peso de 3.100 gr, altura 57 cm,
de mae higida com 35 anos de idade e pré-natal sem
intercorréncias. Ao exame clinico, a crianga apresentava
as caracteristicas fenotipicas e radioldgicas da sindrome
de Sotos. O padrao de perfil metacarpofalangica (PPMF)
de ambas as maos foram diagnésticas nessa doenca,
segundo os critérios estabelecidos na literatura23-24,

O raio-x de térax nio apresentou alteracdes; a ultra-
sonografia abdominal n3o mostrou malformacdes. Os
exames soroldgicos foram normais. Hematdcrito de 35%;
hemoglobina 11,6 g/dl; leucograma e plaquetas de forma
e quantidade normais. Hemocultura negativa.O exame de
urina tipo 1 colhido por PSP foi forte indicativo de
bacteridria moderada. A urocultura mostrou 500.000 col/
ml confirmando a infec¢@o urindria. Apos tratamento com
antimicrobiano e posterior urina tipol com urina estéril,
foi realizado uretrocistografia retrégrada como método

Figura 1- Uretrocistografia retrograda. E observado
refluxo vésico-ureteral grau IV bilateral,
presenca de megaureteres e hidronefrose
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investigatdério, e esta mostrou megaureteres e dilatagdo
calicial nos dois rins, que levam ao diagnéstico de refluxo
vésico-ureteral grau IV (Figura 1).

A crianga evoluiu com melhora progressiva, receben-
do alta hospitalar no momento em que se apresentou
assintomadtica, usando nitrofurantoina como profilaxia.

Discussao

Reconhecer os distintos tipos de malformagdes em
criancas tornou-se fato imprescindivel, pois a reparagio
cirdrgica ou seu controle médico permitira, na maioria dos
casos, uma boa qualidade de vida.

O gigantismo cerebral ndo enddcrino, descrito inicial-
mente por Sotos e col. em 19672, com 220 relatos isolados
na literatura, ¢ uma das sindromes de malformacdes
congénitas mais complexas. O diagnéstico é sempre clini-
co®, com um fendtipo caracteristico: gigantismo somati-
co com dolicocefalia, microftalmia, hipertelorismo, pala-
to em ogiva, mento pontiagudo, mios e pés grandes e
maior idade 6ssea®. Na radiologia geral do corpo destaca-
se desproporcido craneo-facial, as vezes com formacao de
osso na fontanela anterior!3-26, presenca de vértebras
planas!3, disostose periférical® e ossos longos das maos
e pés com despropor¢do de crescimento. Esta ultima
alteracdo pode constatar-se através do padrdo de perfil
metacarpofalangica (PPMF), estudo desenvolvido por
Poznanski e col. em 197227, Trata-se da representacio
grafica das principais medidas dos!® ossos longos do
metacarpo e das falanges, sendo muito util no diagndstico
de doencas congénitas23-24. Em nosso paciente o valor foi
coincidente com os dados da literatura.

As anomalias uroldgicas congénitas relacionadas a
sindrome e referidas na literatura sdo escassas. Moriyama
e col.2l, em 1984, descreveram a coexisténcia, em uma
crianga japonesa de 4 anos de idade, das complicacdes do
refluxo vésico-ureteral e da sindrome de Sotos. Hamma-
deh e col.22, em 1995, relataram um caso de diverticulo
vesical congénito em adulto com fenétipo de sindrome de
Sotos. Mas os megaureteres e a dilatacio calicial renal, em
conseqiiéncia do refluxo vésico-ureteral, que nés achamos
de causa congénita, foram descritos por Moriyama e
col.2!. Um dado importante é que a ultra-sonografia foi
normal e a uretrocistografia mostrou o refluxo. Isto
ocorreu porque, na ocasiao em que foi realizado o exame,
provavelmente existia pouca urina na bexiga e, conse-
qilientemente, a hidronefrose decorrente do refluxo nao foi
observada. As causas congénitas mais freqiientes dessa
anomalia sdo obstrucdo do colo da bexiga, presenca de
valvas uretrais posteriores, obstru¢ao da jungao vésico-
ureteral, hipertrofia distal do musculo ureteral e atresia
ureteral bilateral?®-2°. Nenhuma dessas alteracdes foi
encontrada em nosso paciente.

Se a coexisténcia da sindrome de Sotos e a anormali-
dade urolégica bilateral descrita é s6 coincidéncia, ou se
ambas tém relacio etioldgica com uma causa subjacente de
crescimento anOmalo, ainda € duvidoso. Nao existe uma



372 Jornal de Pediatria - Vol. 75, N°5, 1999

explicacdo satisfatoria para o crescimento em excesso
constatado principalmente nos ossos. Sem divida, o(s)
fator(es) responsavel(veis) deve(m) agir no ttero no
momento da concepcao, e ndo na hora do nascimento, pois
os pacientes com sindrome de Sotos apresentam também
dermatéglifos raros, cujo padrido embriol6gico completa-
se perto da 18 semana de gestacdo e permanece sem
modificagdes o resto da vida, fato descrito por Miller e
Giroux em 196639,

Entretanto, as evidéncias que temos é de que a anorma-
lidade uroldgica em nosso paciente pode ser conseqiiéncia
do refluxo vésico-ureteral, porém uma causa na propria
parede dos ureteres ndo pode ser descartada. E provavel
que os megaureteres nos pacientes com sindrome de Sotos
representem uma alteracdo embrioldgica da inervagdo da
musculatura ureteral. Similares deficiéncias da inervacao
do sistema nervoso autdbnomo em outros 6rgaos acompa-
nhados de febre foram descritos por Appenzeller e Snyder,
em 196914,

A associacio da sindrome de Sotos com outros proces-
sos incontrolaveis de crescimento, como as neoplasias
malignas, ainda é especulacio!-20, Ruvalcaba e col.!8
também descreveram a coexisténcia da sindrome com
lesdes hamartomatosas (pOlipos intestinais e mudangas na
pigmentacio dos genitais).

Apesar de o refluxo vésico-ureteral estar presente em
20-40% das criancas com infec¢do do trato urindrio e as
anomalias dos ureteres constituirem um achado freqiiente
nas autdpsias ou nas pielografias, e as vezes sem impor-
tancia clinica, este, sendo bilateral e grau IV, deve ser
considerado em pacientes com sindrome de Sotos e
infeccdo do trato urindrio.
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