Syndrom Cri du chat

Syndrom cri du chat (Cti "kry dy Sa", téz syndrom kociciho
kriku/kociciho mrioukani, monosomie 5p, Lejeunedv syndrom) je jednim
ze syndrom( zplsobenych strukturni chromozomalni aberaci. Syndrom
dostal ndzev podle charakteristickych zvukovych projevd postizenych
novorozencd, jejichz kFik a pla¢ pFipominaji minoukani kocky.

Patogeneze a cetnost

Syndrom Cri du chat je prvnim syndromem, u kterého byla jako pfricina
popsana strukturni chromozomalni aberace!®. U tohoto syndromu se
jedna konkrétné o deleci, kterd v 80% pripad( vznikd de novo3l. vV 10-
15%!4! pfipad{ jsou postizeni potomci nositell translokace. Mista zlom0 i
rozsah deletované oblasti mze byt u jednotlivych pacientl rlzny. Pro
manifestaci syndromu je klicové delece tzv. kritické oblasti 5p15.2
(cri du chat critical region). Kvlli velikosti této oblasti je syndrom rfazen
mezi mikrodeleéni syndromy. Cetnost onemocnéni v populaci je

1/20 000!, Postizeni jsou chlapci i divky.

Klinicky obraz a progndza

Novorozenci maji zpravidla nizkou porodni hmotnost a celkové
neprospivaji. Patrna je mikrocefalie a rlizné formy deformaci oblic¢eje
(mésicovity oblicej, epikanty, hypertelorismus, malé spodni Celist,
malformace boltcll). Typicka je psychomotoricka retardace. Casto se
vyskytuji také vrozené vady vnitfnich organd, zejména srdce. PI&¢,
pripominajici koci¢i mnoukani, je zplsoben nedostateénym vyvinutim
hrtanu v ¢asném véku. Postupem ¢asu dochdzi k Upraveé tohoto
zvukového projevu. Postizeni maji vétSinou normalni délku Zivota. V¢asna
diagnéza umoznuje vyuziti terapeutickych metod pro rozvoj mentdlnich a
motorickych schopnosti.

Diagnostika

Velké delece mohou byt zachytitelné i klasickym cytogenetickym
vysSetFenim, ale dnes je jiz metodou prvni volby (pfi kazdém klinickém
podezreni na mikrodele¢ni syndrom) chromozomalni microarray. Pri
jasném klinickém podezreni na tento konkrétni syndrom je mozné vyuzit i
fluoresencni in situ hybridizaci (FISH) s pouzitim lokus specifické
sondy.

V nékterych pripadech mdze byt Cri du chat syndrom u potomka
nasledkem balancované prestavby zasahujici chromozom 5 u jednoho z
rodic¢ll, v tom pripadé Ize paru nabidnout prenataini nebo i preimplanta¢ni
genetickou diagnostiku.
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Karyotyp syndromu

Karyotyp syndromu je 46,XX, del(5)(p?) nebo 46,XY, del(5)
(p?). Otaznik v zapise oznacuje konkrétni misto zlomu.
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= Chromozomalni abnormality

= Numerické chromozomalni abnormality

= Syndromy podminéné aneuploidii autozoma
= Downdlv syndrom
= Edwardslv syndrom

Externi odkazy

= Mikrodele¢ni syndromy, E. Seemanova (http://www.prolekare.cz/casopis-lekaru-ceskych-clanek/mikrodelecni-s
yndromy-25743?confirm_rules=1)
= PI&C ditéte s Cri du chat syndromem (https://www.youtube.com/watch?v=TYQrzFABQHQ)
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