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Olgu Sunumu  



G3P3Y3 
Miad, C/S, DA: 4400 gr

2 aylıktan itibaren makrosefali tanısı
At nalı böbrek nedeniyle takipli 

Akrabalık yok

Soygeçmiş: Özellik yok 
  

Olgu1 : 7y 6 ay, E, Makrosefali, hipertansiyon etiyolojisi



VA:32 kg (>97 p.)
Boy: 128 cm (90-97 p.)

BÇ: 54 cm (>97 p.)

Hipertelorizm 
Aşağı doğru eğilimli palpebral fissürler

Elleri ve ayakları büyük 
             Parmakları kısa ,yassı ve kalın

Hiperlaksisite 
Motor/duyu defisit yok 

Nörolojik muayene



Rutin parametreler
Hormonal testler 

Metabolik taramalar 
MRG 

Psikometrik değerlendirmeler
Genetik 

Laboratuvar ve tetkikler 

▪ Kavum septum pellisudi et verge

▪ Lateral ventrikül frontal hornlarında hafif 

genişleme 

▪ Frontal eksternal subaraknoidal mesafe belirgin

(Benign eksternal hidrosefali?)

▪ Bilateral sentrum semiovale düzeyinde milimetrik

çaplı genişlemiş Wirchov Robin aralığı

▪ Öğrenme güçlüğü



Nörolojik muayene
▪ Karyotip: 46, XY

▪ a-CGH: Normal 

▪ Rasopati ilişkili genler: Normal

▪ WES:

NSD1 geninde (NM_172349.3) 

c.5843a>c heterozigot (p.e1948a) varyantı, VUS 

&

SOTOS Sendromu 

▪ Anne/baba sonucu bekleniyor 



Miad, C/S, DA: 4200gr
Sarılık nedeniyle exchange transfüzyon öyküsü 

Akrabalık yok

Aşırı büyüme 
Farkındalığın kaybolduğu, atonik nöbet öyküsü 

2-4 yaş arasında ANİ kullanımı
5 ay önce ilaç kesimi 

  

Olgu 2: 4 yaş 6 ay, E, nöbet geçirme 



VA: 22 kg (>97 p.)
Boy: 115 cm (>97 p.)
BÇ: 55 cm (>97 p.)

 
Aşağı doğru eğilimli palpebral fissürler

Belirgin burun, çıkık alın
Basık burun kökü
Mikroretrognati

Motor/duyu defisit yok

Nörolojik muayene



Rutin parametreler
Hormonal testler 

Metabolik taramalar 
Kemik survey 

EKO 
EEG 
MRG 

Psikometrik değerlendirmeler
Genetik 

Laboratuvar ve tetkikler 
▪ Minimal ventrikülomegali

Parsiyel empty sella

• Spinal MRG: T11-12 düzeyinde sağ 

parasantral fokal diskte bulging

MR alanında: Sağ akciğer üst lob 

posterior segmentte peribronşial

kalınlaşmalar ve retikülonodüler

infiltrasyon

▪ Kalvaryal kemiklerde kalınlaşma 

▪ Her iki ayak 1.parmakta hallux

valgus deformitesi

• Lomber lordoz

• El bilek kemik yaşı

6-7 yaş ile uyumlu

▪ Dil alanında gerilik



▪ Karyotip: 46, XY

▪ a-CGH: Normal 

SOTOS  sendromu açısından hedef gen: 

NSD1 geni NM_022455.4

c.2579_2580insT (p.Leu861PhefsTer14) 

(pL861Ffs*14) (heterozigot) varyant

İnsiliko değerlendirme araçlarında 

mutasyon test değerlendirmelerine göre 

çerçeve kaymasına neden olması ve erken 

stop kodon oluşturması nedeniyle bu 

değişiklik yüksek olasılıkla hastalık 

nedeni olarak değerlendirilmiştir.

Anne-baba taraması önerilir.

Anne/baba: Normal 



G2P3Y3, ikiz eşi  

35 GH, C/S, DA: 1900 gr

Destekli oturma: 8 ay

Yürüme: 19 ay 

Konuşma gecikmesi, disleksi 

Reflü nedeniyle 8 aylıkken opere 

Astım öyküsü 

Akrabalık: Kuzen torunları

Annenin hala çocuklarından ikisinde MMR

İkiz eşi sensörinöral işitme kaybı 

  

Olgu 3: 6yaş 2 ay, K , Konuşma bozukluğu etiyolojisi



VA:29 kg (>97 p.)

Boy: 136 cm (90-97 p.)

BÇ: 52 cm (>97 p.)

El ve ayakları büyük

Göğüs ön duvarında meme başları arasında geniş 

hipopigmente lezyon

Hafif hiperlaksisite 

Motor/duyu defisit yok 

Nörolojik muayene



Rutin parametreler
Hormonal testler 

Metabolik taramalar 
EEG 
MRG 

Psikometrik değerlendirmeler
Genetik 

Laboratuvar ve tetkikler 

Minimal ventrikülomegali

Gelişme geriliği

Dil alanında baskın gerilik

Sınırda zeka



▪ Karyotip: 46, XY

▪ a-CGH: Normal 

▪ Aşırı Büyüme Sendromları: Sotos Sendromu? 

NSD1 GENİ; (NM_022455.5) c.6313_6314insA 

c.6315dupA (p.Arg2107AlafsTer6) heterozigot, 

yüksek olasılıkla patojenik  

▪ Anne/baba: Normal 



 5q35.3 kromozomu üzerinde, NSD1 geni

 Histon metiltransferazı kodlayan SET domain 
proteini kodlar

 İntragenik mutasyonlar/mikrodelesyonlar 

 Aşırı Büyüme  (Overgrowth) Sendromu

▪ Embriyonik gelişimden itibaren 

▪ Gen ekspresyonunun düzenlenmesini bozuk

▪ Aşırı büyüme, makrosefali, ileri kemik yaşı 

▪ Nörogelişimsel bozukluklar

▪ Özellikle dil gecikmesi 

▪ Öğrenme güçlükleri

▪ Nöbet , hipotoni

▪ Kalp, böbrek anomalileri eşlik eder







Sotos Sendromu & Literatür

Over the past years, we've observed 
Warner & Spencer’s product sales 

going down because of some reason.

Current Sales Trends:

Direct feedback from our customers 
has highlighted areas for 

improvement

Customer Feedback:



Sotos Sendromu & Literatür



Sotos Sendromu & Literatür



Sotos Sendromu & Literatür



Histon metilasyonu & 
Yapay zeka 

  



Teşekkür ederim

Nörogenetik Çalışma Grubu
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