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A Sindrome de Sotos é uma doenca genética autossémica dominante rara,
causada por aumento da proteina NSD1, um regulador do crescimento.
Embora menos comuns, alteragbes urolégicas sdo sintomas importantes e
podem incluir hidronefrose, hidroureter, dilatacao da pelve renal e infecgdes do
trato urinario (ITU) recorrentes. O acompanhamento com nefrologista ou
urologista permite detectar precocemente alteragbes subclinicas que podem
evoluir para disfungao renal. O tratamento é sintomatico e de suporte, visando
reduzir complicagcdes. Assim, apresenta-se relato de caso a fim de fortalecer
acompanhamento adequado e diagndstico precoce.



Paciente do sexo feminino, portadora de Sindrome de Sotos, com atraso global
do desenvolvimento neuropsicomotor, hipotonia muscular e ainda néo
desfraldada. Possui historico de ITU febris recorrentes, em profilaxia antibiética.
Ultrassonografia de 2021 evidenciou hidronefrose direita com dilatagdo do
ureter distal. Cintilografia com DMSA (2022) revelou fung&o renal preservada, e
DTPA evidenciou perfusdo normal, porém retencao pielocalicial direita e
excrecdo lenta sob diurético, compativel com obstrucdo parcial.
Ultrassonografia de 2025 demonstrou rim direito de dimensdes habituais (7,2 x
4,2 x 2,8 cm), dilatagdo pielocalicinal grau 2 (pelve 1,6 cm) e ureter distal
dilatado (0,5 cm) com peristalse preservada. Rim esquerdo e bexiga sem
alteracdes. Exame fisico em bom estado geral, sem dor ou febre.

Comprometimentos urinarios, embora menos frequentes, sao descritos em
pacientes com Sindrome de Sotos e podem predispor a ITU de repeticao e
comprometimento renal. No presente caso, a ultrassonografia evidenciou
hidronefrose e dilatagdo ureteral, e a cintilografia demonstrou fungéo renal
preservada, mas com obstrugdo parcial, reforcando a importancia do
seguimento clinico, ja que tais alteragées podem evoluir silenciosamente para
perda progressiva da fungdo renal. O manejo conservador, com profilaxia
antibiética e monitoramento por imagem, representa a conduta adequada,
reservando intervencao para situagdes de deterioragao funcional ou infeccbes
persistentes.

Este caso evidencia a relevancia do rastreamento urolégico na Sindrome de
Sotos, pois manifestagdes urinarias subclinicas podem evoluir para disfungao
renal. O monitoramento multidisciplinar precoce é essencial para prevenir
complicagdes e melhorar o prognostico.
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