GUIA PARA PACIENTES Y FAMILIAS
Mi estudio genético encontrd una variante en NSD1
Sindrome de Sotos

¢Qué significa y qué puedo hacer?

El estudio genético de tu hijo o hija (o el tuyo) encontrd una variante patogénica en el gen NSD1, o una pérdida de
la region del cromosoma 5 donde estd este gen (5g35). Esto confirma el sindrome de Sotos, una de las
condiciones de sobrecrecimiento mds frecuentes. Sus caracteristicas principales son un crecimiento mayor que el
de otros niflos de su edad, una cabeza grande, rasgos faciales particulares y dificultades del aprendizaje de
intensidad variable. Con apoyo temprano y controles dirigidos, los nifios y nifias con sindrome de Sotos progresan
y muchos llegan a ser adultos independientes. Esta guia te ayuda a entender el resultado y a preparar el plan de
cuidado.

0 Lo que Sl significa o Lo que NO significa

e Explica el crecimiento acelerado, la cabeza e No significa que alguien haya hecho algo mal: en
grande y las dificultades del desarrollo o del la gran mayoria de los casos la variante aparece por
aprendizaje. azar.

e Permite revisar el corazon, los rifiones, la * No significa que todos los niflos con el sindrome

columna, la vista y la audicién en el momento tengan las mismas dificultades: la intensidad varia

adecuado. mucho.

e Permite iniciar temprano las terapias y el apoyo e No significa un riesgo alto de cancer: los tumores
escolar. son poco frecuentes y no se recomiendan

examenes periddicos para buscarlos.

0 ¢Qué es el gen NSD1?

El gen NSD1 esta en el cromosoma 5 y produce una proteina que regula cuando se encienden y apagan otros
genes durante el desarrollo, en especial los que controlan el crecimiento y el desarrollo del cerebro. Cuando una
de las dos copias no funciona, el crecimiento se acelera y el desarrollo del cerebro sigue un camino distinto.

El sindrome puede deberse a un cambio dentro del gen (lo mas frecuente) o a la pérdida de un pequefio
fragmento del cromosoma 5 que incluye el gen completo (microdelecidon 5¢35). Las personas con microdelecion
suelen tener un sobrecrecimiento algo menor y dificultades del aprendizaje algo mayores.

ﬁ ¢Como cambia con la edad?

Etapa Lo que suele observarse

Peso y talla altos al nacer. Ictericia (color amarillo), hipotonia (bajo tono muscular) y

Recién nacido . . .
dificultades para alimentarse, que en general mejoran solas.

Crecimiento acelerado y cabeza grande. Los rasgos faciales son mas evidentes: frente amplia,
cabeza alargada, poco pelo en las sienes, ojos inclinados hacia abajo, mejillas sonrojadas y
menton largo. Retraso en caminar y en el lenguaje. La edad de los huesos suele estar
adelantada.

Infancia (1-6 afios)

Dificultades del aprendizaje de leves a severas. Pueden aparecer rasgos del espectro autista,

Edad escolar . . o
ansiedad, fobias, problemas de suefio o de conducta. Torpeza motora.
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Etapa

Lo que suele observarse

La talla suele acercarse a lo normal, sobre todo en los hombres, aunque la cabeza sigue siendo

Adolescencia y adultez

° ¢Qué manifestaciones puede tener?

Frecuencia aproximada en las personas con sindrome de Sotos:

Manifestacion

Talla alta y/o cabeza grande en la
infancia

Dificultades del aprendizaje o
discapacidad intelectual

Hipotonia, ictericia o dificultad para
alimentarse al nacer

Edad de los huesos adelantada
Escoliosis (columna desviada)
Convulsiones

Defectos del corazén

Alteraciones de los rifiones (sobre todo
reflujo de orina)

Estrabismo, pérdida de audicion,
estrefliimiento

Tumores (teratoma sacrococcigeo,
neuroblastoma)

Frecuencia
~9 de cada 10

casi todos (de leve a
severa)

2a3decada4d

3decada4d
~3 de cada 10
~1 de cada 4

15-40%

~15%

menos frecuentes

~3% (cerca de 1% para

estos dos)

grande. La cara se vuelve mds cuadrada y los rasgos se suavizan. Muchas personas con
dificultades leves son independientes en su cuidado personal.

Qué implica

Seguimiento del crecimiento

Terapias y apoyo escolar

Mejoran en general solas

No requiere tratamiento
Rara vez requiere corsé o cirugia
Evaluacion por neurologia

Ecocardiograma al diagndstico

Ecografia renal al diagnéstico

Controles de vista y audicion

Consultar ante sintomas; no se recomiendan
examenes periodicos

Cifras de GeneReviews (Ocansey y cols., actualizado en 2025). Muchas manifestaciones son mds evidentes en la infancia y se atenuan con los

anos.

Recuerda: la intensidad del sindrome varia mucho de una persona a otra. Las terapias tempranas y el apoyo
escolar son las medidas que mas ayudan al desarrollo.

é¢Como se hereda?

El sindrome de Sotos se hereda de forma autosdémica dominante. En alrededor de 95 de cada 100 personas la
variante es nueva (de novo): aparecid por primera vez en el nifio y los padres no la tienen. En ese caso, la
probabilidad de que se repita en otro hijo es baja, aunque algo mayor que en la poblacién general, porque en
raras ocasiones uno de los padres tiene la variante solo en sus évulos o espermatozoides.
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Lo mas frecuente: la variante es nueva (de novo)

Madre sin la variante Padre sin la variante
| | | |
Hijo con variante nueva Hermano Hermana Hermana

Probabilidad de que se repita en un préximo hijo: baja

Si una persona con el sindrome tiene hijos

Persona con el sindrome| Pareja sin la variante

Con la variante Sin la variante Con la variante Sin la variante

Cada hijo o hija: 50% de heredarla

Cada hijo o hija de una persona con sindrome de Sotos tiene un 50% de probabilidad de heredarlo. Por eso es importante el
asesoramiento genético en la adolescencia o la adultez.

Mi plan de cuidado

Estas son las recomendaciones de GeneReviews (actualizado en 2025). El equipo tratante las adaptard a la edad y
las necesidades de cada nifio o nifa.

Qué hacer Desde cuando Con qué frecuencia
Al diagnéstico

Una vez; luego segun

Ecocardiograma y medicion de la presién arterial Al diagnéstico
hallazgos

Una vez; luego segun

Ecografia de rifiones y vias urinarias Al diagnéstico
hallazgos

Una vez; luego
periédicamente

Evaluacion del desarrollo y, después del afo, de conducta,

o ., . . Al diagnéstico
suefio, atencidn, ansiedad y espectro autista J

Una vez; luego segun

Examen de ojos (estrabismo, refraccién) y de audicién Al diagnéstico
hallazgos

Evaluacion por neurologia; electroencefalograma si hay
sospecha de crisis; resonancia sélo si la cabeza crece de forma Al diagnéstico Segun indicacion
progresiva o hay otros signos

Revisidn de los genitales en los nifios (testiculos no

descendidos, hidrocele) Al diagnéstico Una vez
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Qué hacer Desde cuando Con qué frecuencia
Seguimiento

Control de crecimiento, nutricién y deglucidn Infancia En cada control

Kinesiologia, terapia ocupacional y fonoaudiologia Lo antes posible Continuas

En cada control;

Revisidn de la columna (escoliosis) Infancia traumatologia si hay
desviacién
Audicion (otitis frecuentes), vista, estrefiimiento y . L
. Infancia Segun sintomas
convulsiones
Apoyo escolar (programa de integracion o educacion especial .
POy (prog g P ) Edad escolar Continuo

y planificacidn de la transicion a la adultez desde los 10 afios

No se recomiendan ecografias ni otros exdmenes periddicos para buscar tumores, porque el riesgo es bajo; basta con consultar ante sintomas.
En los adultos se sugiere controlar la presion arterial (sobre todo si hay alteraciones renales), la audicion y la salud dental.
Sobre la cabeza grande y los ventriculos cerebrales

Muchas personas con sindrome de Sotos tienen los ventriculos del cerebro (espacios con liquido) mas
grandes de lo habitual. En general no es una hidrocefalia que requiera tratamiento y no necesita una valvula,
salvo que haya signos de aumento de la presién dentro de la cabeza. Tu equipo evaluara cada caso.

¢Qué significa para mi familia?

0 Los padres pueden estudiarse para confirmar si la variante es nueva; si ninguno la tiene, el riesgo para
otros hijos es bajo.

Hermanos y hermanas solo necesitan estudiarse si uno de los padres tiene la variante o si tienen
manifestaciones.

@ Desde los 10 aios, conviene comenzar a planificar la transicion a la adolescencia y la atencion de
adultos.

@ Planificacion familiar existen opciones como el diagndstico prenatal o preimplantacional. Consultalas
en asesoramiento genético.

9 Preguntas frecuentes

° ¢Mi hijo o hija sera muy alto de adulto?

No necesariamente. El crecimiento es mas acelerado en la infancia, pero la talla adulta varia mucho y a menudo
qgueda dentro de lo normal o algo por encima, sobre todo en los hombres.

o ¢éVa a poder ir al colegio y ser independiente?
La intensidad de las dificultades del aprendizaje varia mucho. Con apoyo escolar adecuado, muchos nifios
avanzan en la educacidén, y la mayoria de quienes tienen dificultades leves son independientes en su cuidado
personal de adultos.

0 é¢Hay que buscar tumores con examenes periddicos?

No. El riesgo de tumores es bajo (alrededor de 3%) y no se ha demostrado que los exdmenes periddicos sean
utiles. Basta con consultar ante sintomas.
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¢éExiste un tratamiento para el sindrome?

No existe un tratamiento que lo cure, pero las terapias, el apoyo escolar y el manejo de la conducta, el suefio y
las convulsiones mejoran mucho la calidad de vida.

¢Es normal sentirme angustiado o preocupado?

Si, es muy comun. Hablarlo con tu familia, con tu equipo de salud o con un psicélogo puede ayudar. En Chile
existen fundaciones y organizaciones que acompafian a pacientes y familias. En Chile, también puedes contactar
a la Federacién Chilena de Enfermedades Raras (FECHER, facebook.com/FECHER.CL) y a la Federacién de
Enfermedades Poco Frecuentes de Chile (FENPOF, fenpof.cl, contacto@fenpof.cl), que agrupan a organizaciones
de pacientes y familias.

© O

Recuerda: con terapias tempranas, apoyo escolar y controles dirigidos, cada nifio o nifia con sindrome
de Sotos puede desarrollar al maximo su potencial.

www.tugenetista.cl - contacto@tugenetista.cl
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Esta guia entrega informacion general y no reemplaza la consulta con tu médico o genetista.
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