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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 diagŶostiĐ ƌeposait uŶiƋueŵeŶt suƌ l’oďseƌvatioŶ de plusieuƌs ĐaƌaĐtĠƌistiƋues 
phǇsiƋues jusƋu’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 dĠĐƌivoŶs le Đas de l’eŶfaŶt H.A âgĠe de ϯ aŶs et ϳ ŵois  Ƌui pƌĠseŶte uŶ gigaŶtisŵe > + ϲDS  

 

 

 

 

 

 

 

  

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Exploration 
1-AfiŶ d’évaluer la ŵaturatioŶ osseuse: 
-Radiogƌaphie du poigŶet et de la ŵaiŶ gauĐhe faite à l’âge de Ϯ aŶs : âge osseux  de 5 ans soit avancé. 

2- AfiŶ de rechercher l’étiologie du gigaŶtisŵe: 
-A la ƌeĐheƌĐhe d’uŶe puďeƌtĠ pƌĠĐoĐe: aspeĐt iŵpuďğƌe des OGI à l’ĠĐhogƌaphie, ďilaŶ hoƌŵoŶal Ŷoƌŵal pouƌ l’âge, test 
au LHRH: négatif. 

-A la ƌeĐheƌĐhe d’uŶ aĐƌoŵĠgalo-gigantisme: IGF1 paradoxalement basse à 56 ng/ml.  

-A la ƌeĐheƌĐhe d’uŶe hǇpeƌthǇƌoïdie : ďilaŶ thǇƌoidieŶ Ŷoƌŵal. 
- A la ƌeĐheƌĐhe d’uŶ sǇŶdƌoŵe de Marfan: A l’ĠĐhoĐaƌdiogƌaphie, DilatatioŶ de l’aoƌte asĐeŶdaŶte ĐoƌƌespoŶdaŶt à l’âge 
de ϭϬ aŶs ŵais pƌopoƌtioŶŶel au voluŵe ĐaƌdiaƋue et l’EǆaŵeŶ ophtalŵologiƋue spĠĐialisĠ est Ŷoƌŵal soit aďseŶĐe 
d’eĐtopie du ĐƌistalliŶ. 

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’Ġtiologie la plus probable devant ce tableau. Il Ŷ’eǆiste pas à l’heuƌe aĐtuelle de Đƌitğƌes diagŶostiƋues foƌŵels, seule l’Ġtude gĠŶĠtiƋue du gğŶe NSDϭ 
permet de confirmer le diagnostic, une mutation est retrouvée chez 75-80%(1) des patieŶts. Le diagŶostiĐ est ĠvoƋuĠ;ϮͿ devaŶt l’assoĐiatioŶ des ϯ signes 

cardinaux suivants : l’aspeĐt paƌtiĐulieƌ du visage, tƌouďles de l’appƌeŶtissage et l’avaŶĐe statuƌale aveĐ ou saŶs ŵaĐƌoĐĠphalie. Ces signes sont retrouvés 

Đhez >ϵϬ% des patieŶts. D’autƌes signes majeurs sont présents dans 15-ϴϵ% des Đas Đoŵŵe l’âge osseuǆ avaŶĐĠ ;ϳϱ%Ϳ, tƌouďles du ĐoŵpoƌteŵeŶt, 
anomalies cardiaques variables (20%),anomalies cérébrales ( proéminence du trigone ou des cornes occipitales, ventriculomégalie…Ϳ, aŶoŵalies ostĠo-

aƌtiĐulaiƌes Đoŵŵe l’hyperlaxité articulaire (>20%), des pieds plats ou un scoliose (30%), Troubles néonataux Đoŵŵe l’iĐtğƌe ;ϲϱ%Ϳ, l’hǇpotoŶie ;ϳϱ%Ϳ et les 
difficultés alimentaires (70%), anomalies rénales (15%), convulsions ;Ϯϱ%Ϳ. D’autƌes signes associés sont retrouvés plus fréquemment que la population 

générale (2-15%) : tƌouďles digestifs tǇpe ĐoŶstipatioŶ ou RGO, tƌouďles visuels et auditifs, aŶoŵalies uƌogĠŶitales… etĐ. Notƌe patiente présente les 3 

sigŶes ĐaƌdiŶauǆ et plusieuƌs des sigŶes ŵajeuƌs et des sigŶes assoĐiĠs. MalheuƌeuseŵeŶt l’Ġtude gĠŶĠtiƋue Ŷ’a pas eŶĐoƌe Ġtait 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 

ďĠŶĠfiĐiĠ d’uŶe dilatatioŶ percutanée. 

• Familiaux: Mariage non consanguin, Notion de grande taille 

familiale. 
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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 paƌ l’aďseŶĐe 
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 tǇpe d’agitatioŶ. 
 Retard du langage. 

 Absence de signes d’hǇpeƌthǇƌoïdie, d’hǇpeƌĐoƌtiĐisŵe, de 

puberté précoce ni d’aĐƌoŵĠgalo-gigantisme. 


