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Sindrome Cri du chat

Cri du chat syndrome

Ana K. Castillo-Hernandez # Esmeralda Espadin-Reyes b Karla S. Jiménez-Mejia ¢, Heyrim
Meza-Alvarez ¢.

Abstract:

The cat’s meow syndrome (Cri du Chat) was described in 1963 by the French pediatrician and geneticist Jérdbme Lejeune, as a
chromosomal alteration caused by a deletion (loss) at the end 3 of the short arm (p) of chromosome 5 (5p15 .3), characterized by a
similar sound to the meow of a cat in affected infants or babies, accompanied by other physical and psychomotor alterations. Currently
with the evolution of technology and improvements in health services, syndromes of genetic origin have become more recognized,
unfortunately in Mexico they are still underdiagnosed and few syndromes are given treatment, the syndrome of Cri du chat is one of
the many conditions that are not well known, which is why information about this syndrome is presented in this infographic.
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Resumen:

El sindrome de maullido de gato (Cri du Chat) fue descrito en 1963 por el pediatra y genetista francés Jérdme Lejeune, como una
alteracion cromosémica causada por una delecion (perdida) en el extremo 3 del brazo corto (p) del cromosoma 5 (5p15.3),
caracterizada por un sonido parecido al maullido de un gato en los infantes o bebés afectados, acompafiado de otras alteraciones fisicas
y psicomotoras. Actualmente con la evolucion de la tecnologia y las mejoras en los servicios de salud, los sindromes de origen genético
se han vuelto mas reconocidos, desafortunadamente en México siguen siendo poco diagnosticados y son pocos los sindromes a los
que se les da tratamiento, el sindrome de Cri du chat es uno de los muchos padecimientos que son poco conocidos, es por ello que en
la presente infografia se presenta informacion acerca de este sindrome.
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Sintesis

El sindrome del Cri du chat o del maullido de gato fue
descrito a través de andlisis citogenético, con el cual se
pudo encontrar que se trata de una alteracion
cromosémica causada por deleciones en el brazo corto
del cromosoma 5, las cuales varian en tamafo, desde
muy pequefias que comprometen solo el locus 5p15.2,
hasta la pérdida de todo el brazo corto, el cual puede
aparecer de manera espontéanea tras la fecundacién
durante la divisién celular del évulo (mutacién
espontanea) o bien ser consecuencia de la herencia
genética (Quesada Zaragoza, 2021).

Principalmente predomina en el género femenino con
una incidencia que varia entre 1 en 20.000 a 1 en 50.000
recién nacidos vivos (Acosta Aragon & Sierra Zufiiga,
2020).

Caracteristicas clinicas
Su nombre fue proporcionado debido a que los neonatos
y nifios que la padecen presentan como caracteristica
mas notoria, un sonido parecido al llanto del maullido de
un gato, el cual es causado por una malformacion de la
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laringe, misma que se hace menos notable y desaparece
alrededor de los 2 afios.

Ademas, son distinguidos por poseer alteraciones fisicas
y psicomotoras como los son:

- Bajo peso y talla baja

- Microcefalia.

- Cara redonda en forma de luna llena.

- Hipotonia

- Raiz nasal prominente.

- Orejas con implantacién baja.

- Hipertelorismo, epicanto, rima del ojo con esquinas
hacia abajo, estrabismo.

- Microretrognatia (mandibula pequefa).

- Boca en forma de arco.

- Anormalidades de los dermatoglifos, un solo pliegue
palmar (Fernandez Lozano & Puente Ferreras , 2010).

Diagnéstico

Se ejecuta un estudio citogenético o cariotipo que “se
realiza mediante la técnica de bandas G convencional, si
los resultados del estudio citogenético son de apariencia
normal o no corresponden con la clinica del paciente
ante la sospecha, es necesario hacer un analisis
citogenético molecular méas especifico denominado
fluorescencia por hibridacion in situ (FISH)” (Pedroza
Guardado & Gavifio Vergara , 2019).

Tratamiento

Actualmente no se cuenta con una cura a este sindrome,
pero es posible tener un tratamiento qué facilite la vida
del paciente.

Debido a que los afectados llegan a vivir hasta los 50 o
60 afios, un diagnoéstico temprano es de mucha utilidad
para empezar inmediatamente con un tratamiento.
Principalmente consta de una rehabilitacion qué incluye
fisioterapia (para mejorar la motricidad) y logopedia
(para mejorar las habilidades de comunicacion)

(Cerruti Mainardi, 2006).

Para un mejor tratamiento y control tendria que referirse

al paciente con distintos especialistas en pediatria,
oftalmologia, cardiologia, neurologia,
otorrinolaringologia, psiquiatria (esto debido a que
pueden presentar conductas impulsivas y juicio escaso),
entre otras (Galo & Alvarenga, 2012).

Afortunadamente los sintomas se vuelven menos
aparentes a medida que el paciente crece y gracias a
eso pueden tener una mejor calidad de vida.
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