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Klinické prejavy ochorenia

* Plac podobny macaciemu mnaukaniu kvoli anatomicky nespravne
utvaranému hrtanu a hrtanovej priklopke

* Hypotonia

* Nizka pérodna hmotnost, ¢asto v kombinacii s problémami sania a
prehltania- kvéli tomu moze v prvych 2 rokoch horsie prospievat

* Dychacie problémy komplikované respiracnimi infekciami
* Mikrocefalia
* Novorodenci a kojenci: mesiacikovita tvar

* Dospeli: pretiahnuta tvar s epikantami, siroky koren nosu, kratke philtrum
a usta s dolu otocenymi kutikmi

* Malformacia boltcov



» Stredne tazka event. tazka psychomotorickd a mentdlna retardacia
* Chodza sa rozvija az medzi 5. a 6. rokom
 Komunikacné schopnosti su znache obmedzené
» Casto sa pridruZuje hyperaktivita a strata pozornosti
* Po 20. roku sa objavuju presenilné prejavy- casom sa prehlbuju
* Srdecné vady: defekt komorového septa
defekt sienového septa
ductus arteriosus
Fallotova tetralogia
* VVV ladvin
* Oci daleko od seba

* Poruchy svalov, sluchu, zraku






Geneticka priCina

* \/zacna vrodena geneticky podmienena choroba

* Prvy syndrom, u ktorého bola ako pricCina popisana strukturalna
chromozomalna aberacie

* Delécia kritického regionu (5p15.2) v subtelomerickej oblasti kratkeho
ramienka 5. chromozému — do tejto oblasti boli mapované gény pre
proteiny Semaforin F a 6-catenin, ktoré maju zrejme funkciu v NS

e Ccav 80% vznika de novo



Karyotyp 46, XX, del(5p)
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Riziko opakovania rovnakeho ochorenia
pre pribuznych pacienta

* VV 80% pripadov vznika v dosledku mutacie de novo v zarodocCnej
bunke niekterého z rodicov

* Riziko opakovania pre dalsich surodencov je v takomto pripade nizke

* VV 20% pripadov je niektery z rodicov zdravy nosiCc balancovanej
translokacie, potom je riziko vzniku nebalancovanej chromozomovej

aberacie pre potomkov zvysené



Prevalencia ochorenia v populacii

* Prevalencia syndromu je 1: 20 000 az 1: 50 000 novorodencov



Moznosti genetickeho vysetrenia

* Metody klasickej cytogenetiky :
e cytogenetické vysetrenie chromozomalnej vybavy - G pruhovani

* Metody molekularnej genetiky:
* FISH ( fluorescencna in situ hybridizacia) s vyuzitim lokus Specifické sondy

* Prenatalne :
e amniocentéza od 16.-18. tyzdna gestacie ( kultivacia 10-20 dni)
e odber choriovych klkov od 10.-13. tyzdna
* kordocentéza od 20.tyzdna

e Postnatalne z krvi dietata
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Preventivhe opatrenia

* Prenatalna diagnostika- fetalna
chromozomalna analyza

e +USG prenatalne (bilateralna
ventriculomegalia, fetalne choroidalne
cysty, microcephalia, ageneze corpus
callosum)
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A case of prenatally detected cri du chat syndrome (5p-) is reported.

Amniocentesis was performed following an abnormal ultrasound finding of
isolated moderate bilateral ventriculomegaly.

The karyotype showed a terminal deletion of the short arm of chromosome
5 including the critical region 5p15 for cri du chat syndrome. This was
confirmed by fluorescence in situ hybridisation (FISH). Isolated mild
ventriculomegaly may be a non-specific marker for cri du chat syndrome.

http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/11810654



Etické a pravne aspekty

e Geneticka konzultacia a vysetrenie je dobrovolné ( podla priania rodiny)

* Pri volbe diagnostickych postupov v tehotenstve ma rozhodujuce slovo
matka

* Lekar je povinny vhodnym sposobom poucit ¢lenov rodiny o povahe
choroby a o potrebnych vykonoch ( snaha o maximalnu informovanost)

e 7o zakona vyplyva, zZe pre lekarske ukony ( invazivne metddy prenatalneho
vysetrenia plodu, diagnostika DNA) je potrebny pisomny tzv. pouceny
suhlas pacienta ( matky)

* V Ceskej republike je mozné v sulade so zakonom 66/1986 Sb. O umelom
preruseni tehotenstva, tehotenstvo umelo prerusit z genetickych dovodov

do 24 t.t.
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