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Introduction 
Le syndrome de Sotos ou gigantisme cérébral est une maladie génétique rare et souvent mal identifiée car mal connue. Il a été décrit 

pour la première fois en 1964 par Juan SOTOS. Le diag osti  eposait u i ue e t su  l’o se vatio  de plusieu s a a t isti ues 
ph si ues jus u’à la découverte en 2002 du gène NSD1 codant pour une histone-méthyltransférase impliquée dans la régulation de la 

transcription et dont la mutation est responsable de plus de 75% des cas de syndrome de Sotos. La plupart des anomalies de NSD1 se 

produisent de novo, et peu de cas familiaux ont été rapportés. 

Observation Clinique 
Nous d ivo s le as de l’e fa t H.A âg e de  a s et  ois  ui p se te u  giga tis e > + DS  

 

 

 

 

 

 

 

  

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Exploration 
1-Afi  d’évaluer la aturatio  osseuse: 
-Radiog aphie du poig et et de la ai  gau he faite à l’âge de  a s : âge osseux  de 5 ans soit avancé. 

2- Afi  de rechercher l’étiologie du giga tis e: 
-A la e he he d’u e pu e t  p o e: aspe t i pu e des OGI à l’ hog aphie, ila  ho o al o al pou  l’âge, test 
au LHRH: négatif. 

-A la e he he d’u  a o galo-gigantisme: IGF1 paradoxalement basse à 56 ng/ml.  

-A la e he he d’u e h pe th oïdie : ila  th oidie  o al. 
- A la e he he d’u  s d o e de Marfan: A l’ ho a diog aphie, Dilatatio  de l’ao te as e da te o espo da t à l’âge 
de  a s ais p opo tio el au volu e a dia ue et l’E a e  ophtal ologi ue sp ialis  est o al soit a se e 
d’e topie du istalli . 

Discussion et conclusion: 
Après élimination de la grande taille constitutionnelle, des causes endocriniennes de gigantisme et du syndrome de Marfan, le syndrome de Sotos est 

l’ tiologie la plus probable devant ce tableau. Il ’e iste pas à l’heu e a tuelle de it es diag osti ues fo els, seule l’ tude g ti ue du g e NSD  
permet de confirmer le diagnostic, une mutation est retrouvée chez 75-80%(1) des patie ts. Le diag osti  est vo u  deva t l’asso iatio  des  signes 

cardinaux suivants : l’aspe t pa ti ulie  du visage, t ou les de l’app e tissage et l’ava e statu ale ave  ou sa s a o phalie. Ces signes sont retrouvés 

hez > % des patie ts. D’aut es signes majeurs sont présents dans 15- % des as o e l’âge osseu  ava  % , t ou les du o po te e t, 
anomalies cardiaques variables (20%),anomalies cérébrales ( proéminence du trigone ou des cornes occipitales, ventriculomégalie… , a o alies ost o-

a ti ulai es o e l’hyperlaxité articulaire (>20%), des pieds plats ou un scoliose (30%), Troubles néonataux o e l’i t e % , l’h poto ie %  et les 
difficultés alimentaires (70%), anomalies rénales (15%), convulsions % . D’aut es signes associés sont retrouvés plus fréquemment que la population 

générale (2-15%) : t ou les digestifs t pe o stipatio  ou RGO, t ou les visuels et auditifs, a o alies u og itales… et . Not e patiente présente les 3 

sig es a di au  et plusieu s des sig es ajeu s et des sig es asso i s. Malheu euse e t l’ tude g ti ue ’a pas e o e tait faite en raison de sa non 

disponibilité dans notre pays. La prise en charge est multidisciplinaire. Durant les premières années de vie, un suivi pédiatrique est important pour détecter 

et prendre en charge des complications cliniques telles que scoliose et des crises convulsives. La mise en place d'un programme éducatif et psychologique 

adapté, incluant orthophonie et stimulation motrice, joue un rôle important dans le développement global des patients. La taille définitive des individus 

est difficile à prévoir, mais la croissance tend à se normaliser après la puberté. 

 

Antécédents  
• Physiologiques :  

• Macrosomie néonatale, Grande taille de naissance , Retard du 

développement psychomoteur, éruption dentaire accélérée. 

• Pathologiques :  

• Ictère néonatal tardif, Hypotonie et difficultés alimentaires durant 

la période néonatale, Rétrécissement de la valve pulmonaire ayant 

fi i  d’u e dilatatio  percutanée. 

• Familiaux: Mariage non consanguin, Notion de grande taille 

familiale. 

Références: 
1-NSD1 analysis for Sotos syndrome: Insights and perspectives from the clinical laboratory, Darrel J Waggoner..  

2- Sotos Syndrome: Katrina Tatton-Brown November 19, 2015. 

                                                                                                                                                                                                           L’auteu  ’a pas t a s is de d la atio  de o flit d’i t t. 

Clinique: 
 Gigantisme proportionné > +6DS avec macrocéphalie sans prise 

pondérale. 

 Aspect particulier du visage qui est allongé avec front haut et 

large et un menton allongé, cheveux clairsemés,  hypertélorisme, 

ensellure nasale, palais ogival. 

 Aspect particulier des organes génitaux externes pa  l’a se e 
de petites lèvres et un hymen extériorisé. 

 Troubles digestifs: constipation chronique. 

 Troubles ostéo-articulaires: Hyper laxité articulaire prédominant 

aux membres supérieurs et Pieds plats. 

 Troubles du comportement à t pe d’agitatio . 
 Retard du langage. 

 Absence de signes d’h pe th oïdie, d’h pe o ti is e, de 

puberté précoce ni d’a o galo-gigantisme. 


