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Introducio

A Sindrome de Sotos, descrita no Uruguai em 1964, ¢ uma desordem
genética rara que se caracteriza pelo crescimento fisico excessivo durante os
primeiros anos de vida, acompanhado de retardo mental moderado, atraso na
coordenagdo motora, hipotonia ¢ deterioracdo da fala (Guarido, D’ Avilla, 2003;
Gorlinetal., 2001).

Criangas com essa sindrome tendem a ser grandes ao nascer, mas com
o desenvolvimento tornam-se mais altas, mais pesadas ¢ apresentam
macrocefalia (Geller, Filho, 2003). Esta sindrome ¢ de ocorréncia global, ndo
tendo relagdo com grupos étnicos. E de baixa incidéncia, prevalecendo nos
individuos de sexo masculino (Melo et al., 2002).

A ctiologia ¢ pouco conhecida, sendo a maioria dos casos portadores de
mutacdes genéticas (Gorlin et al., 2001; Jones, 1998a). Entretanto, deve-se
considerar o risco de transmissdo, embora seja relatado como uma condigdo
esporadica, sendo observado como um trago dominante, incluindo transmissio de
homem para homem. A heranga recessiva foi descrita em gémeos monozigoticos
e primos de primeiro grau (Melo et al., 2002). Contudo, fica dificil averiguar se
todos os casos tém uma etiologia comum (Melo et al., 2002; Jones, 1998a).

Sotos ¢ colaboradores, ao descreverem a sindrome, verificaram que as
criancas comprometidas apresentavam diversas caracteristicas como:
incoordenagdo, hipotonia, discreta hiperreflexia e deficiéncia mental variavel, com
uma média de coeficiente de inteligéncia (QI) de 72 (Melo et al., 2002). Alguns
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portadores desta sindrome podem apresentar disturbios comportamentais importantes
¢ anormalidades cardiacas congénitas (Kurotaki et al., 2003; Jones, 1998b).

O retardo mental, a hipotonia ¢ a altura excessiva sdo os problemas mais
importantes. Ndo ha diferenga do retardo mental das criangas com sindrome
de Sotos das criang¢as com deficiéncia mental (Melo et al., 2002). Uma das
caracteristicas principais da doenga ¢ o crescimento excessivo tanto pré como
pos-natal, sendo comum, ao nascimento, verificar que a estatura aumenta mais
que o peso ¢, durante a infancia, ha uma maturagio 6ssea avangada (Alhumaidi,
2003). Com o decorrer da idade, pode haver reducdo da hipotonia ¢ melhora na
coordenagdo motora fina (Melo et al., 2002; Jones, 1998a).

Como caracteristicas craniofaciais, podem ser observadas: macrocefalia;
dilatacdo discreta dos ventriculos cerebrais; fronte proeminente; fissuras palpebrais
obliquas direcionadas para baixo; hipertelorismo aparente, nem sempre confirmado
pela mensuragdo; mandibula proeminente; palato alto ¢ estreito com cristas
palatinas laterais proeminentes, vermelhiddo facial freqiientemente no nariz, nas
bochechas ¢ regido perioral ¢ também apresenta erupgdo prematura dos dentes.
Podem-se observar também alguns distarbios ortopédicos como pé plano ¢ o
geno valgo, unhas das méos quebradigas ¢ finas (Jones, 1998a; Jones, 1998b). Os
cromossomos geralmente sdo normais, podendo ocorrer anormalidades ocasionais
como convulsées, anormalidades no EEG, estrabismo, anormalidades cardiacas,
cifoescoliose, teste de tolerancia a glicose anormal, processos malignos,
principalmente o Tumor de Wilms (Melo et al., 2002; Gorlin et al., 2001).

O diagnostico pode ser baseado nos dados clinicos e achado na
neuroimagem, ¢ o diagnostico diferencial pode ser feito principalmente com as
sindromes: de Weaver, Bannayan-Riley-Ruvalcaba ¢ XYY (Gorlin et al., 2001).
Na sindrome de Weaver os pacientes apresentam retardo mental e crescimento
excessivo. Ja na sindrome Bannayan-Riley-Ruvalcaba ha presencga de
macrocefalia, lipomas ¢ hemangiomas, com peso ¢ estatura altos no nascimento
(Geller, Filho, 2003; Jones, 1998a). E na sindrome XYY, que geralmente acomete
homens, associa-se a um crescimento acelerado na infancia ¢ comportamento
agressivo (Jones, 1998a; Gardalho, 2003; Tasso, 2003).

Segundo Guarido ¢ D’ Avilla (2003), os individuos portadores da sindrome sdo
férteis ¢ ndo ha relatos de que a vida ¢ encurtada. A fisioterapia e a pratica do
movimento podem ser de grande utilidade para o aumento do equilibrio, aprimoramento
das habilidades motoras, da marcha e da postura. A psicologia pode ajudar trazendo
beneficios a partir de conselhos envolvendo os problemas comportamentais e sociais
durante a infincia ¢ a imaturidade em adultos. Sdo recomendadas terapias de fala
para o desenvolvimento da linguagem (Melo et al., 2002).

Considerando o escasso numero de casos descritos na literatura, buscou-
se relatar um caso acompanhado na Clinica de Fisioterapia da Uniara, verificando
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a importancia de observarem-se as caracteristicas neuromotoras ¢ cognitivas,
¢ a resposta ao tratamento fisioterapéutico, com a finalidade de compreender-
se o diagndstico ¢ facilitar a intervengdo precoce.

Caso

Crianca com 10 anos, sexo masculino, nascido com 3500 gramas, 34
semanas gestacionais, 51 cm de altura, sendo filho unico de mée primigesta.
Aos 4 meses de idade, o médico-pediatra notou que apresentava hipotonia
significativa, ndo conseguindo sustentar a cabeca, ¢ convulsGes diariamente
(durante segundos) (Figura 1). Nesta mesma época, foi dado o diagndstico
médico de sindrome de Sotos. Durante a coleta dos dados, feita a partir do
prontuario, pode-se constatar que o paciente sentou aos 9 meses, ndo engatinhou,
iniciando a marcha com 2 anos ¢ 4 meses (Figura 2). Ndo ha relato familiar de
sindrome de Sotos ou de outras patologias neurologicas ou genéticas.

Na primeira avalia¢do fisioterapéutica realizada na Clinica de Fisioterapia
da Uniara, foram observados: hipotonia, discreta hiperreflexia, dismetria ¢
incoordenagdo motora, marcha independente, porém instavel, com base alargada
¢ déficit de equilibrio, postura dos pés em everséo, joelhos valgos com discreta
semiflexdo bilateral. A alteragdo observada na marcha pode estar relacionada
ao déficit proprioceptivo e de equilibrio (Figura. 3, 4, 5). Na ultima avaliagdo
fisioterapéutica realizada apds 11 meses de tratamento, observou-se discreta
reducdo da hipotonia, da hiperreflexia, da dismetria ¢ incoordena¢do motora,
apresentando maior estabilidade na marcha, porém, com discreto déficit de
equilibrio, postura dos pés em eversdo ¢ joelhos valgos. Com relagdo as crises
convulsivas, foi relatado pela mée que estas estavam controladas, ha 4 anos. E
as demais deficiéncias como atraso cognitivo, comportamento agitado,
comprometimento da fala e estrabismo discreto, permaneceram sendo relatadas
pela mie e observadas durante o tratamento cinesioldgico funcional. A crianca,
além do acompanhamento na Clinica de Fisioterapia, teve acompanhamento
fonoaudioldgico, freqiientou escola, natacdo e participou de grupo de teatro.

Durante o acompanhamento fisioterapéutico, foi utilizado como protocolo
de tratamento: alongamentos musculares, treino de dissociagdo de cinturas,
descarga de peso em membros superiores (MMSS) ¢ inferiores (MMII), treino
de equilibrio, treino de marcha, treino de coordenagdo motora de MMSS, sendo
realizado tanto em solo quanto associado a hidroterapia.

Durante os primeiros 3 meses de intervencdo fisioterapéutica foi
evidenciado que o paciente era incapaz de coordenar os jogos de encaixe, como
por exemplo, ndo realizava o encaixe dos objetos nos respectivos lugares. Durante
a marcha apresentava a perda do equilibrio, resultando em quedas constantes.
Transcorridos os 11 meses, foi possivel observar a importancia da pratica do
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movimento, considerando a evolugio da crianga, principalmente na coordenagio
motora, onde a mesma passou a realizar a tarefa de encaixar objetos durante a
terapia. Verificou-se melhor equilibrio estatico, com o paciente conseguindo se
manter por mais tempo sobre uma prancha de equilibrio com menos apoio. E no
equilibrio dindmico, a mée relatou diminuigdo na freqiiéncia de quedas durante
amarcha, sendo observado, durante a terapia, maior equilibrio ao subir ¢ descer
escadas ¢ ao correr ultrapassando obstaculos.

Figura 1. Crianga com 3 meses de idade, apresentando fissuras
palpebrais obliquas direcionadas para baixo, hipertelorismo, vermelhidio
facial, regido frontal proeminente ¢ pé plano.

———

Figura 2 Crianga com 2 anos de idade apresentando
marcha instavel com base alargada.
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Figura 3. Crianca com 10 anos ¢ 2 meses, apresentando

escapulas aladas, base alargada ¢ crescimento excessivo de MMSS.

Figura 4. Crianga com 10 anos ¢ 2 meses de idade, mostrando
marcha com base alargada ¢ joelhos valgo.
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Figura 5. Crianga com 10 anos ¢ 2 meses de idade. Pode-se observar
presenca de hipertelorismo, estrabismo, vermelhidao
facial e regido frontal proeminente.

Discussio e conclusio

De acordo com os achados descritos por Guarido ¢ D’ Avila (2003), Gorlin
etal., 2001, Geller e Filho (2003), Melo et al. (2002), Jones (1998a), Kutarotaki
etal., (2003), Jones (1998b), os resultados dos exames clinicos ¢ complementares
do caso relatado justificam o diagnostico clinico de Sindrome de Sotos.

Considerando as incapacidades da crianga durante os primeiros trés
meses de intervengdo fisioterapéutica, ¢ os avangos da crianga apos onze meses
do inicio do tratamento fisioterapéutico, pode-se acreditar na importancia da
intervengdo. Foi evidente a evolugio da crianga, principalmente na coordenacdo
motora, onde se observou nos jogos de encaixe a realizagdo da tarefa sem
grandes dificuldades; ¢ no equilibrio, havendo redugdo de quedas durante a
marcha, o que pode estar relacionado ao déficit proprioceptivo e de equilibrio,
melhorado com os exercicios durante o periodo de intervengdo, corroborando
com Melo et al., (2002).

Em relacdo as outras deficiéncias associadas, foi relatado pela mae que
a crianga teve acompanhamento multidisciplinar (fonoaudiologia, psicologia ¢
pedagogia) e que, apesar de apresentar consideravel dificuldade na fala, pode-
se observar uma melhor compreensdo ¢ um melhor controle do comportamento,
corroborando com os achados de Melo et al. (2002), o que facilitou a realizagdo
do tratamento fisioterapéutico sem a presenca materna. Contudo, a crianga
mantinha postura inquieta, possessiva ¢ bastante dependente emocionalmente
da mae.
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Embora haja pouca descrigdo sobre a patologia, ctiologia e, principalmente,
sobre a importancia da intervengdo fisioterap€utica nas alteragées, observou-
se sensivel evolugdo da crianca durante o tratamento, corroborando os dados
da literatura, quando esta relata a importancia do movimento na aquisig¢do de
habilidades motoras ¢ de postura, ¢ da atuagdo psicoldgica no desenvolvimento
social, comportamental ¢ de linguagem. (Melo et al., 2002)

Espera-se com este estudo, além de relatar as caracteristicas apresentadas
na sindrome ¢ a importancia da intervengao fisioterapéutica e multidisciplinar
na evolucdo e desenvolvimento da crianga, contribuir para o enriquecimento do
acervo literario.
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Resumo:

Este estudo destina-se a apresentar um caso de Sindrome de Sotos. Buscou-se
relatar a resposta desta crianga ao tratamento cinesiolégico funcional,
considerando as principais caracteristicas como deficiéncia mental, hipotonia,
disturbios ortopédicos, estatura elevada, macrocefalia, incoordenagdo motora ¢
déficit de marcha. Apds 11 meses de acompanhamento, observou-se, com o
tratamento cinesiologico funcional, melhora do equilibrio, das habilidades motoras
(coordenagdo), da marcha ¢ da postura. Espera-se com este trabalho, além de
apresentar as caracteristicas da sindrome de Sotos juntamente com seu
diagnéstico diferencial, relatar a importancia da intervengdo fisioterapéutica ¢
do trabalho multidisciplinar envolvendo a psicologia ¢ a fonoaudiologia.
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