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RESUMO

Objetivo: relatar os achados fonoaudioldgicos observados em paciente portador de Sindrome de Sotos. Métodos: relato de caso
e revisdo da literatura através do database MedLine, apondo-se as palavras “Sotos” e “syndrome”. Resultados: houve melhora do
padrao articulatério e do loudness (realizados com exercicios de empuxe), porém, apés as férias, onde ndo houve a sistematiza-
¢do dos exercicios, houve piora do padrdo articulatério e loudness. Conclusées: o trabalho realizado com o paciente portador de
sindrome de Sotos deve ser interdisciplinar e ter acompanhamento por longo periodo, uma vez que a interrupcao da fonoterapia
determinou regressdo do quadro com relagdo a fala e aos aspectos vocais.

Descritores: gigantismo; anormalidades craniofaciais; sindrome; cefalometria; doencas cerebrais; transtornos psicomoto-
res/genética; transtornos do desenvolvimento da linguagem/terapia.

INTRODUCAO

A sindrome de Sotos é definida como uma doenca endocrinolégica de etiologia desconhecida, caracterizada por
gigantismo cerebral, facies tipica e deficiéncia mental. E uma condicio rara, genética, que determina um excessivo cresci-
mento corporeo durante os primeiros anos de vida, com rdpido aumento de peso e estatura, com medidas bem acima do
normal (acima do percentil 95). Ironicamente, esse rapido crescimento é acompanhado por atraso no desenvolvimento
cognitivo, social e da aquisicdo da fala.”

O tamanho excessivo da cabeca estd presente desde o nascimento assim como o peso e a altura, geralmente com peso
médio de 3.900 g e altura média de 55,2 cm.”?) A suspeita deve ser levantada quando se associa palato ogival, hipotonia e
succao débil, que podem resultar em problemas de degluticao e/ou respiracdo. No adulto, a cabeca permanece visivelmen-
te grande, mas o peso e a altura tendem a se normalizar, principalmente nas mulheres. Assim, o paciente portador de sin-
drome de Sotos ndo é um gigante.*

As caracteristicas mais marcantes sdo: gigantismo (em 100% dos casos), fronte proeminente (em 96%), palato ogival
(96%), hipertelorismo dos olhos (91%), dolicocefalia (90%), deficiéncia mental (84%),®) pés e maos grandes (83%), queixo pon-
tiagudo (83%), fissura palpebral com inclinacao mongolica (77%), incoordenacao motora fina/hipotonia (67%), erupcao pre-
matura dos dentes (57%), puberdade precoce (57%), atraso na aquisicio motora da fala (57%) e disttirbios oculares (47%).¢7)

Em muitas doencas genéticas as alteracdes somaticas sdo evidentes e ndo exigem testes laboratoriais especializa-
dos.®? Na sindrome de Sotos isso nio ocorre. O diagnéstico, freqiientemente, s6 serd firmado ap6s decorridos alguns
meses ou até anos, quando se torna evidente o atraso motor e mental.'*!? A demora no diagnéstico inviabiliza os progra-
mas de estimulacdo precoce com fonoaudiologia, terapia ocupacional, fisioterapia e educacao fisica adaptativa, que possi-

*Trabalho realizado na Clinica — Escola do CEFAC — Centro de Especializagdo em Fonoaudiologia Clinica.

"Mestre em Distdrbios da Comunicacéo pela Pontificia Universidade Catélica de Sao Paulo (PUC-SP). Especialista em Motricidade Oral pelo Conse-
lho Federal de Fonoaudiologia (CFFa).

’Doutor em Medicina (Neurologia) pela Universidade de Sao Paulo (USP).

*Doutora em Educacdo pela Universidade Estadual de Campinas (UNICAMP).
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bilitam melhor adaptacdo do portador de Sotos tanto no
aspecto social quanto nos cognitivo e motor.'>14

0 atraso no desenvolvimento da linguagem/fala ocorre
mesmo em criangas com nivel cognitivo normal.!>?) A ca-
pacidade receptiva (de entender o que lhe é dito) tende a
ser menos comprometida do que a capacidade expressiva
(de emitir os sons representativos de fala), favorecendo a hi-
potese de que o atraso dependa de uma dispraxia oral.!'8-20
Foram descritas alteracoes neurolingiiisticas sem énfase a
praxia oral,?! e, em outro estudo, apds a avaliacao de 27
criangas, concluiu-se nao existir nenhum prejuizo especifi-
co com relacdo a linguagem.")

As alteracdes miofuncionais na face, dependentes da
hipotonia muscular, sdo freqiientes e levam a observacao
de labios permanentemente entreabertos, com conse-
qiiente e excessiva baba. Acompanhando o quadro, exis-
tem alteracoes craniofaciais que determinam uma aparén-
cia peculiar ao portador da sindrome de Sotos.?? Existe um
trabalho onde foram selecionadas e fotografadas 79 crian-
cas com idade entre 1 e 6 anos, sob suspeita de serem por-
tadoras dessa sindrome, apenas pelas caracteristicas fa-
ciais.® As fotografias foram avaliadas por geneticistas e 41
delas foram identificadas como sindrome de Sotos, ou seja,
caracterizavam uma gestalt facial tipica. Através de fotogra-
mas seqjiienciais, é possivel verificar que estas caracteristi-
cas faciais, denominadas de “classicas” pelos geneticistas,
ja estdo presentes precocemente na crian¢a. Assim, os
autores sugerem que a gestalt facial seja considerada como
critério diagnéstico maior.")

O objetivo da apresentacdo do presente caso de sin-
drome de Sotos foi o de exaltar os aspectos fonoaudiol6gi-
cos que devem ser valorizados para melhor avaliacdo e tra-
tamento.

METODOS

Trata-se de relato de caso de paciente portador de sin-
drome de Sotos diagnosticado pelas caracteristicas clini-
cas, observando-se os critérios diagnosticos sugeridos pela
literatura existente.?® Foi realizada revisdo bibliografica
através do sistema database do MedLine, apondo-se os ter-
mos “Sotos” e “syndrome”.

Relato do caso: (Fig. 1) paciente do sexo masculino,
com idade de 32 anos, que realizou avaliacdo fonoaudiol6-
gica em marco de 2001, em virtude de queixa familiar de
dificuldade na compreensao da fala. Foi constatado que o
paciente apresentava hipotonia generalizada da muscula-
tura da face (Fig. 2) (lingua, bochechas e labios). Quanto a
fala, o paciente produziu de forma adequada os fonemas
isoladamente, porém, durante a conversacao espontanea,
praticamente ndo apresentou mobilidade de labios e de
mandibula, fazendo com que os movimentos de articula-
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Fig. 1. Paciente do sexo masculino, com idade de 32 anos com
Sindrome de Sotos.

¢do ficassem muito pobres, levando a um prejuizo da inteli-
gibilidade da fala. A respiracio era nasal, sem dificuldade,
apesar de o paciente ter quadro de rinite alérgica e fre-
qiientemente fazer uso de medicamentos antialérgicos,
devidamente orientados pelo médico que o acompanhava.
A mastigacao parecia ser eficiente, dentro dos padroes que
o paciente pode apresentar em razdo da hipotonia da mus-
culatura mastigatoria. Apresentou poucos movimentos de
rotacao, sendo que a mastigacao realizada foi mais através
de movimentos verticais. A higiene bucal era ruim, assim
como o halito. Com relacdo a oclusdo, pudemos constatar a
existéncia de Classe II, divisdao 12, com grande trespasse
horizontal. Na avaliacdo vocal, verificamos pitch agudo,
como se nao houvesse feito muda vocal. Além disso, o

Fig. 2. Sindrome de Sotos: hipotonia generalizada da muscula-
tura da face.



loudness é baixo e os tempos de fonagado curtos, contribuin-
do para a falta de inteligibilidade de sua comunicagao.

A terapia fonoaudioldgica, iniciada logo apds a avalia-
¢do, proposta para o paciente teve o objetivo de trabalhar
0s seguintes aspectos:

e  Melhorar a mobilidade de lingua, labios e mandibula
isoladamente, para que pudesse ocorrer melhora da
fala, com maior amplitude de movimentos, facilitando
assim a inteligibilidade da mesma.

e Como o pitch do paciente é muito agudo e o loudness
baixo, visou-se melhora da qualidade vocal, principal-
mente do loudness, realizando-se exercicios vocais para
que ele alcancasse um padrao melhor.

e O paciente, em geral, ndo articulava a palavra inteira.
Por exemplo: janeiro por /janei/ ou /janeir/. Essa altera-
¢do também comprometia a inteligibilidade de sua
fala. A conscientizacdo do paciente sobre esse padrao
foi importante para que ele pudesse muda-lo.

Em virtude de sua deficiéncia mental, foi proposto um
trabalho bastante sistematizado. Em um caderno foram
montadas tabelas, onde eram colocados os exercicios a se-
rem realizados diariamente. Os exercicios escolhidos fo-
ram: abertura e fechamento de boca, mobilidade de lingua
(para cima e para baixo e para os lados), protrusao labial se-
guida de retracdo, exercicio com rolha (para melhora da
articulagdo, em que ele falava os dias da semana, os meses
do ano e fazia contagem de 1 a 20), lista de palavras e lista
de frases, dentre outros.

RESULTADOS

Constatou-se que houve melhora do padrao articulat6-
rio, assim como do loudness (realizados com exercicios de
empuxe), porém, apos as férias, onde os exercicios nao
foram realizados de forma sistemadtica, houve piora tanto
do padrao articulatério como do loudness.

A revisdo bibliografica apontou dois trabalhos que
enfatizavam os aspectos fonoaudiolégicos do portador de
sindrome de Sotos.%??
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DISCUSSAO

A semelhanca do que é referido na literatura, obser-
vou-se que o presente paciente possui excessivo cresci-
mento de cabeca®?, fronte proeminente, palato ogival, doli-
cocefalia, deficiéncia mental, hipertelorismo dos olhos®,
fissura palpebral com inclinagao mongolica, queixo pontia-
gudo, disturbios oculares e atraso na aquisicdo motora da
fala.®”)

Observamos também atraso de linguagem e fala, baixo
nivel cognitivo, dificuldades no comportamento e no rela-
cionamento interpessoal, coordena¢do motora inadequa-
da, necessitando de auxilio de outros especialistas de
reabilitacdo, além do fonoaudiélogo.'>!”

O caso estudado nao apresentou altera¢des da respira-
¢do ou mesmo presenca de baba, conforme descrito nalite-
ratura.”?) O paciente possui a gestalt facial tipica do porta-
dor da Sindrome de Sotos.®)

Dois pontos importantes, ndo referidos na literatura
estudada, foram com relacdo a:

1. Mastigagdo: é eficiente, apesar da hipotonia da mus-
culatura mastigatoria. Observaram-se poucos movi-
mentos de rotacao, sendo que a mastigacao era reali-
zada mais através de movimentos verticais.

2. Qualidade vocal: o pitch é agudo, como se ndo houves-
se feito muda vocal, e o loudness é baixo, com os tem-
pos de fonacdo curtos, contribuindo para a falta de
inteligibilidade da comunicacao oral.

Outro aspecto importante foi que, ao retornar das fé-
rias, onde ndo ocorreu a realizac¢do sistemadtica dos exerci-
cios propostos, observamos piora do padrao articulatério e
do loudness, demonstrando que esse tipo de patologia
necessita de trabalho continuo para a manutencdo do
padrao alcangado.

CONCLUSAO

O trabalho realizado com o paciente portador de sin-
drome de Sotos deve ser interdisciplinar e ter acompa-
nhamento por longo periodo, uma vez que a interrup¢ao
da fonoterapia determinou regressdao do quadro com rela-
¢do a fala e aos aspectos vocais.

ABSTRACT

language development disorders/therapy.

Purpose: to point the speech language pathological problems in patients with Sotos syndrome. Methods: case report and
literature revision using database MedLine, with the words “Sotos” and “syndrome”. Results: the articulation and loudness
improve using proper exercises, otherwise, after some time without therapy, the patient got worse in both aspects,
articulation and loudness. Conclusions: the exercises need to be done with Sotos Syndrome, in a regularized way and with a
team work during a long time. We could see that the speech and voice aspects become worse with the therapy interruption.

Keywords: gigantism, craniofacial abnormalities, syndrome, brain diseases, cephalometry, psychomotor disorders/genetic,
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