Rubrica iconografica

iunge alla nostra osservazione per

bronchiolite il neonato PF, etd 4 set-
timane, che a una prima visita mostra
delle misure “extralarge”: peso all’ingres-
so 5450 g (95° percentile, P); lunghezza
59 cm (>95° P); circonferenza cranica
41,5 cm (>98° P).
Si tratta di una terza gravidanza fisiolo-
gica, non c’¢ diabete gestazionale. Eta
gestazionale 40 settimane. Il parto avvie-
ne con taglio cesareo per posizione tra-
sversa; Apgar 10/10. Il peso neonatale &
di 4810 g (> 98° P); la lunghezza di 56
cm (>98° P); la circonferenza cranica di
38,5 cm (>98° P).
Anamnesi familiare: uno zio paterno alla
nascita ha presentato macrosomia (ma
non & poi andato incontro a ritardo men-
tale); i genitori non sono consanguinei;
FP ha due fratelli sani e di peso normale
alla nascita (M 3550 g e F 3650 g).
Notizie anamnestiche in rapporto al rico-
vero: rinite, dispnea, difficoltd ad alimen-
tarsi.
Esame obiettivo: statura, peso e circonfe-
renza cranica > 98° P, gia presenti alla
nascita; mani e piedi grandi, ipotonia
generalizzata, riﬁessi neonatali scarsa-
mente evocabili, fronte prominente e
stempiata con attaccatura alta dei capel-
li, prognatismo con mandibola ipoplasi-
ca, palato ogivale, taglio antimongoloide
della rima palpebrale, ipertelorismo, pie-
de talo-valgo, iperestensibilita articolare
(Figure 1 e 2).
Posta la diagnosi clinica, & stato avviato
pertanto un programma di Fo||ow-up
presso il reparto di Neonatologia.

Follow-up fino all’eta di 13 mesi
Valutazione clinica: esame obiettivo, pe-
so, lunghezza, circonferenza cranica, ve-
locitd cﬂ crescita.

A T mese: peso 5450 g (95° P); lunghez-
za 59 cm (>95° P); circonferenza cranica
41,5 cm (>98° P).

A 3 mesi: peso 6500 g (95° P); lunghez-
za 66 cm (> 95° P); circonferenza crani-
ca 44 cm (>98° P).

A 6 mesi: peso 8980 g (95° P); lunghez-
za 73 cm (95°P); circonferenza cranica
49 cm (>98° P).

A 12 mesi: peso 11.600 g (90° P); lun-
ghezza 79,5 cm (90° P); circonferenza
cranica 52,5 cm (>98° P).

A 13 mesi: peso 12.080 g (90-95° P);
lunghezza 80,5 cm (90° P); circonferen-
za cranica 53 ¢cm (>98° P).

In generale si & notato un rallentamento
della velocita di crescita, di peso e lun-
ghezza, che permangono ai limiti alti
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della norma, mentre la circonferenza cra-
nica si &€ mantenuta costantemente sopra
il 98°P.

La consulenza ortopedica ha ritenuto che
il piede talo-valgo che il bambino presen-
ta sia dovuto a iperlassits legamentosa, e
non ha suggerito al momento alcuna te-
rapia.

Il bambino, sin dai primi mesi, ha pre-
sentato respirazione nasale rumorosa, a
volte con depressione mediotoracica: du-
rante il sonno tende ad assumere sponta-
neamente il decubito prono che migliora
la respirazione.

| consulenti oforinolaringoiatra e pneu-
mologo, evidenziata la modesta ipopla-
sia mandibolare, non hanno ritenuto ne-
cessario alcun approfondimento diagno-
stico né alcuna terapia per la respirazio-
ne difficile e rumorosa, che peraltro in
questi mesi & spontaneamente migliorata.

Valutazione dello sviluppo neurologico,
motorio e cognitivo

L'esame neurologico iniziale dimostrava
una ipotonia di grado modesto, in assen-
za di segni a carattere lesionale, e una
discreta partecipazione ambientale.
All'eta di 3 mesi inizia fisioterapia che
sospende a 12 mesi per il miglioramento
clinico.

Il successivo sviluppo cognitivo e neuro-
motorio & risultato normale.

All'etar di 13 mesi deambulazione sicura
con appoggio.

Figura 2

Figura 1
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Valutazione dell’acquisizione della sta-
zione seduta, eretta, e della deambula-
zione

A 9 mesi: sta seduto senza appoggio.

A 11 mesi: deambulazione carponi.

A 13 mesi: deambula con appoggio.

Valutazione della velocita di maturazione
schelefrica tramite Rx-mano e polso sini-
stro

L'etdt scheletrica é risultata aumentata:

- all'etsr anagrafica di 3 mesi corrispon-
deva una etd ossea di 4,5 mesi;

- all’etd anagrafica di 12 mesi corrispon-
deva una efd ossea di 1 anno + 6 mesi,

- la maturazione dei centri falangei tende
a progredire piU celermente rispetto a
quella dei centri carpali.

Valutazione di inizio e modalita della
dentizione decidua

All'ets di 4 mesi e 1/2: due denti incisivi
inferiori.

All'eta di 11 mesi: ofto incisivi.

All'eta di 13 mesi: ofto incisivi e due mo-
lari superiori.

Valutazione fenotipica-morfologica con
fotografie seriate
Visite oculistiche: nella norma.

Elettroencefalogramma: aftivitd normale
per l'etd, con |'eccezione di onde delta
lente con sovraimposizione di ritmo rapi-
do.

Ecografia dell’encefalo: normale.
Ecografia del bacino: normale.

Ecografia dell’addome: normale.
IEcocardiogrm‘ia con ecodoppler: norma-
e

RMN-encefalo: sistema ventricolare so-
pratentoriale lievemente dilatato, ma pri-
vo di segni di ipertensione liquorale; so-
stanzialmente normali per I'eta del pa-
ziente gli altri reperti.

Sindrome di Sotos

(gigantismo cerebrale)

Diagnosi

La diagnosi é esclusivamente basata sulla
valutazione del fenotipo fisico del pa-
ziente, non essendovi esami di laborato-
rio o strumentali che possano confermar-
la o escluderla con certezza.

Anomalie

Sviluppo intellettivo: difetto mentale di
grado variabile. Coordinazione motoria
scarsa’.

Accrescimento: dimensioni superiori alla
norma in epoca prenatale, con mani e
piedi grandi. Maturazione ossea accele-
rata rispetto all’eta staturale: la matura-
zione dei centri falangei tende a progre-
dire piv celermente rispetto a quella dei
centri carpali.

Cranio e faccia: macrocefalia con fronte
prominente (dolicocefalia); ipertelorismo;
rime palpebrali rivolte in basso; prognati-
smo con mandibola ristretta anteriormen-
te; palato ogivale; facies a tratti grossola-
ni; eruzione dei denti prematura.

Anomalie occasionali associate
Convulsioni, anomalie EEG, pletora fac-
ciale, cifoscoliosi, sindromi da cute
lassa?, reflusso vescico-ureterale, test di
tolleranza al glucosio anormale, strabi-
smo, pallore del disco oftico e atrofia reti-
nica®, glaucoma®. Tumori infantili quali
tumore di Wilms, teratomi sacrococcige?,
fibroma cardiaco®.

Storia naturale
La lunghezza alla nascita del neonato a
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termine & in media di 55,2 cm e il peso
di 3,900 kg.

La crescita, particolarmente rapida nei
primi due-tre anni di vita, procede suc-
cessivamente a un ritmo quasi normale.

| disturbi in epoca neonatale sono fre-
quenti, comprese le difficolta respiratorie
e di alimentazione, ma si é visto che, nel-
le epoche di vita successive, i pazienti
godono buona salute.

Sono segnalati sia ritardo mentale da
moderato a severo nell'83% dei casi che
disturbi emozionali.

L’eta media per il mantenimento della
stazione seduta & di 9 mesi, per la deam-
bulazione di 17 mesi, per i primi fonemi
di 25 mesi.

Il rischio di neoplasie deve essere consi-
derato superiore a quello di un gruppo di
controllo praticamente in tutte le sindromi
con eccesso di crescita: esempi ben docu-
mentati sono la sindrome di Wiedemann-
Beckwith e di Perlman, in cui vi & una
maggiore incidenza di tumore di Wilms
del rene e di altri tumori infantili. Cio
consiglia una stretta sorveglianza dei pa-
zienti nei primi cinque anni di vita; suc-
cessivamente i controlli possono essere
diradaty’.

Eziologia

L’eziologia & sconosciuta. La maggior
parte dei pazienti é di sesso maschile. La
sporadicita di tutti, o quasi tutti, i casi os-
servati permette soltanto di ipotizzare la
possibilita di una trasmissione autosomi-
ca dominante, con basso rischio di ricor-

renza per i genitori e un teorico rischio
del 50% per un paziente di avere figli of-
fetti.

Sono state escluse mutazioni dei geni di
fattori di sviluppo®.

In alcuni rari casi di sindrome di Sotos
sono state riscontrate alterazioni cromo-
somiche, mosaicismi, traslocazioni bilan-
ciate.

Non é stata riscontrata alcuna anomalia
metabolica o endocrina (GH e somato-
medine sono normali) e non é agevole
stabilire se tutti i casi abbiano o no una
eziologia comune.
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