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Introducdo Sindrome de Malan ou Sotos tipo 2 (OMIM #614753), é uma
condigéo clinica ultrarara recentemente descrita e decorre da haploinsuficiéncia
do gene NFIX. Objetivamos relatar achados clinicos, radiolégicos e moleculares
de quatro casos diagnosticados na populagéo brasileira. Relato de casos: 4
pacientes, 3 do sexo masculino e 1 do feminino, fruto de pais jovens,ndo
consanguineos. ldade média do diagndstico de 25,5 meses de vida (10-36
meses). Todos evoluiram com atraso global do desenvolvimento, problemas
comportamentais, hipercrescimento, dismorfias craniofaciais, maos grandes,
biotipo afilado, hipotonia. Convulsfes (1/4), pneumotdrax espontaneo neonatal
(1/4). Achados radiolégicos: avanco de idade 6ssea (2/4), espaco de Wirchow-
Robin (W-R) aumentado visto no periodo fetal (1/4), assimetria de hipocampo
(1/4), assimetria de ventriculo esquerdo(3/4), nervo e quiasma opticos afilados
(1/4). Achados moleculares: c.281 282del p.(Glu94Valfs*32) ;
€.608_delAACCAINSTCTCCGCTA p.(Ly203llefs*10);  c.664del
p.(Asp222ThrfsTer4); and Microdell9p13.2 525 Kb Exons- 4/1111.
Propedéutica: Levantamento de dados de prontuarios médicos (3/4), contato
telefénico com familiar (1/4), uso de instrumento de coleta de dados (4/4) e de
termo de consentimento informado (4/4). Dados moleculares: exoma (2/4), painel
de sindromes de supercrescimento (2/4). Discussao: Descritos achados pré-
natais, neonatais e dos primeiros anos de vida. 3 de 4 com variantes do
gene NFIX n&o descritas na literatura e 1 de 4 com microdelec&o, envolvendo
mais genes além do NFIX. Nao h& correlacdo gendtipo-fenédtipo, exceto pela
ocorréncia de epilepsia em caso com microdel19p como ja descrito.Conclusdo:
Devido a sobreposicao fenotipica com outras sindromes de hipercrescimento, o
diagnéstico molecular é mandatério para cuidados personalizados e
aconselhamento genético adequado.

Palavras-chave: Hipercrescimento. Sotos 2. NFIX. Brasil.



