Cri du chat

PAVLA KADLCIKOVA
FARMACEUTICKA FAKULTA, VFU
PATOBIOCHEMIE
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Cri du chat

=syndrom koci¢iho kriku/koCi¢iho mnoukani, monosomie 5p,
Lejeunelv syndrom

syndrom zpusobeny strukturni chromozomalni aberaci

vzacha vrozena geneticky podminena choroba

nazev podle charakteristickych zvukovych projevd postizenych
novorozencu, jejichz kfik a pla€ pfipominaji mfioukani kocky

a) Karyotype (G banding) b) Individual with Cri-du-chat syndrome
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Patogeneze a Cetnhost

je prvnim syndromem, u kterého byla jako priCina popsana
strukturni chromozomalni aberace.

jedna se konkrétné o deleci, ktera v 80% pfipadu vznika de novo
V 10-15% pfipadu jsou postiZzeni potomci nositelt translokace.
Mista zlomu i rozsah deletované oblasti muze byt u jednotlivych
pacientu razny.

Pro manifestaci syndromu je kliCova delece tzv. kritické oblasti
o5p15.2 (cri du chat critical region).

Kvuli velikosti této oblasti je syndrom fazen mezi mikrodeleéni
syndromy.

Cetnost onemocnéni v populaci je 1/20 000
Postizeni jsou chlapci i divky.
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Klinicky obraz a prognoza

Patrna je mikrocefalie a rizné formy deformaci obli¢eje (mésicovity
obliCej, epikanty, hypertelorismus, mala spodni Celist, malformace
boltcl).

Casto se vyskytuji také vrozené vady vnitfnich organ(, zejména
srdce.

Jedinci jsou vyrazné psychomotoricky retardovani.

PIac, pfipominajici ko€i¢i mhoukani, je zplsoben nedostateénym
vyvinutim hrtanu v Casném veku.

Postupem Casu dochazi k uprave tohoto zvukoveého projevu.
Postizeni maji vétsinou normalni délku zivota.

VCasna diagndza umoznuje vyuziti terapeutickych metod pro rozvoj

mentalnich a motorickych schopnosti.
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Diagnostika

» pouziva se klasickeé cytogeneticke vysetreni.

» ztracena oblast muze byt velmi mala, Casto je vySetfeni doplnéno
fluoresenéni in situ hybridizaci (FISH) s pouzitim lokus specifické
sondy.

» Prenatalni diagnostika se provadi v rodinach s jiz narozenym

ditétem s timto syndromem



ZDROJE

» https://www.wikiskripta.eu/w/Syndrom_Cri_du_chat
« https://cs.wikipedia.org/wiki/Cri_du_chat



