Sotose siindroom
OMIM # 117550
Sotose siindroom on haruldane geneetiline liigkasvu siindroom.

Esinemissagedus on 1:10 000 — 14 000 vastsuindinu kohta.

Siimptomid

Sindroomile on iseloomulik slinnieelne ja -jargne suur kasv, ndo omapdra ja Opiraskused.
Intellektipuue voib olla piiripealne, kerge kuni mdddukas.

Vastsilindinu perioodis esineb sageli vastsiindinu kollasust, lihastoonuse langust ja toitmisprobleeme.
Arengulised verstapostid saabuvad reeglina teatava hilistumisega.

Lisaks v&ib esineda siidame ja/v6i neerude anomaaliaid, krampe, skolioosi, liigeste huperliikuvust,
konduktiivset kuulmislangust, nagemishaireid (mloopia, niistagmid, strabism), kditumishaireid ja naha
pigmentatsiooni haireid. Meditsiiniliste probleemide raskusaste voib erinevail isikuil olla erinev.

PGhjus

Sotose slindroom on autosoom-dominantse parilikkusega. Enam kui 95% Sotose siindroomiga lastest
on haiguse pohjuseks NSD1 geeni mutatsioon. See geen annab juhiseid lapse normaalses kasvus ja
arengus osaleva valgu valmistamiseks.

Enamasti (95% juhtudel) on slindroom uustekkeline, st patsiendi vanemad on terved. Tervetel
vanematel on kordusrisk Sotose siindroomiga lapse siinniks <1%.

Mdonel juhul on teatatud ka bialleelsetest mutatsioonidest APC2 geenis.

Ravi

Sotose slindroomile ei ole pdhjuslikku ravi. Lapsed vajavad regulaarset jalgimist kasvu ja arengu osas.
Soovitav kuulmise ja ndggemise kontroll.

Vajalik on regulaarne flisioteraapia ja lapse arengu soodustamine, vajadusel logopeedi, psiihholoogi
tugi.

Prognoos

Sotose sindroomiga isikute intellektipuue varieerub suuresti, ulatudes piiripealsest modduka
raskusastmeni, mistdttu on ka stindroomiga isikute toimetulekuvdime suuresti varieeruv.

https://www.omim.org/entry/117550

https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC Exp.php?Ing=EN&Expert=821

https://childgrowthfoundation.org/conditions/sotos-syndrome/
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