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Caratteristiche essenziali
(presenti ≥90%)

Facies tipica 
Disabilità intellettiva 
Iperaccrescimento

Caratteristiche frequenti(presenti 15%-89%)

Disturbi comportamentali 
Età ossea avanzata 
Cardiopatia congenita 
Anomalie cerebrali 
Iperlassità ligamentosa / piattismo plantare 
Preeclampsia materna in gravidanza
Complicanze neonatali
Anomalie renali congenite 
Scoliosi 
Epilessia / convulsioni febbrili
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• S. Sotos malattia AD, penetranza 100%

• Casi Sporadici, (casi familiari rarissimi)

• Mutazioni in NSD1 sono presenti nel 70 - 93% dei pazienti con s. Sotos

• NO hot spot di mutazioni

• Ad oggi mai riscontrati casi di mosaicismo gonadico; RR < 1%

• NO mutazioni NSD1 in pazienti con iperaccrescimento ma senza caratteristiche cliniche
facciali.

• Mutazioni in NSD1 in pazienti con tipiche manifestazioni facciali ma senza
iperaccrescimento o macrocefalia.

• Mutazioni/microdelezioni nel gene NSD1 sono altamente specifiche del fenotipo Sotos. 
Mai riscontrate in iperaccrescimento aspecifico.

• Una Check list accurata con rigorosi criteri clinici per l’accesso al test potrebbe fornire 
una guida utile per migliorare l’appropriatezza del test genetico.

Conclusioni
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Futuro ?
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Ricerca nelle malattie rare

Identificazione delle mutazioni che causano la malattia 

Produzione di linee di fibroblasti in BIOBANCA 

Riprogrammazione in Cellule staminali  

Studi funzionali tessuto specifico  

Studi farmacologici  

Epilessia ereditaria



Grazie per l’attenzione


	Diapositiva numero 1
	Diapositiva numero 2
	Diapositiva numero 3
	Diapositiva numero 4
	Diapositiva numero 5
	Diapositiva numero 6
	Diapositiva numero 7
	Diapositiva numero 8
	Diapositiva numero 9
	Diapositiva numero 10
	Diapositiva numero 11
	Diapositiva numero 12
	Diapositiva numero 13
	Diapositiva numero 14
	Diapositiva numero 15
	Diapositiva numero 16
	Diapositiva numero 17
	Diapositiva numero 18

