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5 nolu kromozomun kýsa kol delesyonu (Cri du Chat)
sendromu: olgu sunumu
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sonucunda, bazý delesyonlar ile belli
fenotipik özellikler arasýnda önemli bir
iliþki saptanmýþtýr (6). Sitogenetik ve
fenotipik özellikler arasýndaki bu iliþki,
hastalarýn özel eðitim tedavilerinin þekil-
lendirilmesine önemli katkýlar saðlamýþ-
týr. Burada 5 nolu kromozomun kýsa ko-
lunda delesyon saptanan bir olgu sunul-
muþ ve sitogenetik ile fenotipik özellikler
arasýndaki iliþki tartýþýlmýþtýr.

Olgu Sunumu
Dokuz yaþýndaki kýz hasta, zeka gerili-

ði ve baþ çevresinde küçüklük þikayeti ile
getirildi. Özgeçmiþinde düþük doðum
aðýrlýðýna sahip olduðu (2200 gr, <3
persentil) ve ince tiz bir sesle aðladýðý
bildirilen olgunun fizik muayenesinde;
boy ve kilo 25-50 persentilde, baþ çevresi
3 persentilin altýnda (mikrosefali), açýk
renkli saçlar, frontal "bossing", ince kaþlar,
derin yerleþimli ve açýk renkli gözler,
epikantus, aþaðýya bakan palpebral fissür-
ler, antevert burun kanatlarý, açýk aðýz,
belirgin üst dudak, yüksek damak, diþ
yapýsýnda bozukluk, belirsiz filtrum ve
ince deri saptandý (Þekil 1). Konuþma
yoktu ve mental durumu kooperasyon
kurulamayacak kadar geri idi. Aþýrý dere-
cede ajitasyon ve self mutilasyon mevcut-
tu. Kardiyolojik muayenesi normal olarak
deðerlendirilen olgunun beyin manyetik
rezonans görüntülemesinde; mega sister-
na magna, dördüncü ventrikülde hafif
geniþleme ve beyin sapýnda hipoplazi sap-
tandý. Periferik kandan yapýlan sitogenetik
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Özet
5p- (Cri du Chat) sendromu, 5 nolu kro-
mozomun kýsa kolundaki bir delesyondan
kaynaklanmaktadýr. En sýk görülen klinik
bulgularý kedi miyavlamasý þeklinde ince
tiz yüksek sesli aðlama, fasiyal dismor-
fizm, mikrosefali, ciddi psikomotor ve
mental retardasyon oluþturmaktadýr.
Ýnsidans, canlý doðumlarda 1:15000 ile
1:50000 arasýnda deðiþmektedir. 5 nolu
kromozom üzerinde yapýlan sitogenetik
ve fenotipik çalýþmalar sonucunda belli
büyüklük ve þekildeki delesyonlarýn belli
fenotipik özelliklerle iliþkili olduðu
görülmüþtür. Bu da rehabilitasyon ve
eðitim programlarýna erkenden baþlaya-
bilme olanaðýný sunmuþ ve prognozu
olumlu yönde etkilemiþtir. Burada
fenotipik özellikleri ve sitogenetik
inceleme ile 5p- sendromu tanýsý almýþ 9
yaþýnda bir kýz hasta sunulmuþtur.
Anahtar kelimeler: Delesyon, mental
retardasyon, 5 nolu kromozom

Summary
Syndrome of short arm deletion of
chromosome 5 (Cri du Chat): a case
report
Cri du Chat Syndrome results from a
deletion on the short arm of chromosome
5 (5p-). Clinical features include a high

pitched monochromatic cry, facial dys-
morphism, microcephaly, and severe psy-
chomotor and mental retardation. Its
incidence ranges between 1:15000 to
1:50000 live births. Recent cytogenetic
and phenotypic studies have shown a
clinical and cytogenetic variability.
Identification of cytogenetic map of
chromosome 5 allows early rehabilitation
programs. It should be kept in mind that
early rehabilitation and educational
interventions improve the prognosis. We
herein report a 9-year-old girl with Cri du
Chat syndrome.
Key words: Deletion, mental retarda-
tion, chromosome 5

Giriþ
Cri du Chat sendromu (CdCS), 5

nolu kromozomun kýsa kolundaki
delesyondan (5p-) kaynaklanmaktadýr. Bu
delesyonun %85'i kýsa kolun de novo
delesyonu, %15'i ise anne ya da babadaki
dengeli translokasyon taþýyýcýlýðýndan kay-
naklanmaktadýr (1-4). Ýnsidans, canlý
doðumlarda 1:15.000 ile 1:50.000 arasýnda
deðiþmektedir. Genellikle olgularýn %75'
inde ilk ay, %90'ýnda ise ilk yýl içerisinde
ölüm görülmektedir. Sendromun sýk
görülen klinik bulgularý; yenidoðan döne-
minde kedi miyavlamasý þeklinde tiz ve
yüksek sesli aðlama, kraniyofasiyal dis-
morfizm (geniþ yüz, strabismus, geniþ
nazal köprü, epikantus, mikrognati,
mikrosefali), ciddi psikomotor gerilik ve
mental retardasyondur (5). Taný, klinik ve
sitogenetik çalýþmalarla konur. Beþ nolu
kromozoma iliþkin sitogenetik çalýþmalar
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incelemede 5 nolu kromozomun kýsa ko-
lunun terminale kadar olan parçasýnýn
olmadýðý gözlendi (Þekil 2). Anne ve
babada dengeli translokasyon taþýyýcýlýðýný
araþtýrmak için yapýlan sitogenetik
incelemede normal karyotip saptandý.
Olguya Peabody zeka testi uygulanmak
istendi, ancak iletiþim kurulamadý.

Tartýþma
CdCS, 5 nolu kromozomun kýsa ko-

lundaki delesyon sonucu ortaya çýkan
nadir bir kromozomal hastalýktýr.
Olgularýn %75-90'ý hayatýn ilk bir yýlý
içinde kaybedilmekle birlikte, 50 yaþýna

kadar yaþayan olgular da bildirilmiþtir (5).
CdCS'li olgularda mikrosefali, fasiyal

dismorfizm, düþük doðum aðýrlýðý ve tiz
sesle aðlama mevcut olup, tiz sesle aðlama
bir yaþýn sonuna doðru kaybolmaktadýr.
Kedi miyavlamasý tarzýndaki ses, larinks
ve epiglotun anatomik ve fonksiyonel
bozukluklarýndan kaynaklanmakta ve

beslenme problemleri ile birlikte
görülebilmektedir (1,5,7). Bizim olgu-
muzda da doðumda mikrosefali, tiz bir
sesle aðlama ve beslenme problemleri gibi
bulgular mevcuttu.

CdCS'li olgularýn psikomotor geli-

þimleri ve mental durumlarý da ileri dere-
cede geri kalmaktadýr. Genellikle dört
yaþýna doðru yürüyebilmekte ve eriþkin
dönemde zeka 20 civarýnda puana eriþe-
bilmektedir (8). Bizim olgumuz da altý
yaþýnda yürümeye baþlamýþ olup, mental
durumu kooperasyon kurulamayacak
derecede geri idi. Ancak bu vakalarýn özel
eðitim tedavilerinden fayda gördüðü ve
tedavi ile 5-6 yaþlarýnda bir çocuðun
psikomotor geliþimine ulaþabileceði bildi-
rilmektedir (9).

Bu hastalarýn 1/3'ünde kardiyak anor-
mallikler tanýmlanmakla birlikte, bizim
olgumuzun kardiyolojik muayenesi
normaldi (8). CdCS'li olgularda genellik-
le intrauterin dönemde geliþen beyin sapý
ve serebellum malformasyonlarý saptan-
makta ve psikomotor geliþme geriliðinin
nedeni olarak düþünülmektedir (10).
Olgumuzun beyin manyetik rezonans
görüntülemesinde mega sisterna magna,
4. ventrikülde hafif geniþleme ve beyin
sapýnda hipoplazi saptanmýþtýr.

CdCS'li olgularýn etiyolojisinde 5
nolu kromozomun çeþitli bozukluklarý
rol oynamaktadýr. Seksen CdCS'lu hasta
ve 148 aile üyesinin katýldýðý bir araþtýr-
mada 5 nolu kromozoma ait bozukluklar
sýnýflandýrýlmýþ ve 5p terminal delesyonu
%77.5, interstisiyel delesyon %8.75, de
novo translokasyon %5, ailesel translo-
kasyon %3.75, ailesel inversiyondan kay-
naklanan delesyon %1.25 olarak tespit
edilmiþtir (11). Sitogenetik araþtýrmalar
sonucu 5 nolu kromozomun bazý böl-
gelerindeki mutasyonlarýn belli fenotipik
özelliklere neden olduðu saptanmýþtýr.
Bunlardan kedi miyavlamasý tarzýnda
aðlamanýn 5p15.3, fasiyal dismorfizm ve
mental retardasyonun ise 5p15.2 nolu
bölgeye haritalandýðý ortaya konmuþtur
(6,12). Olgumuzun sitogenetik inceleme-
sinde 5 nolu kromozomun kýsa kolunda-
ki delesyonun 15.2 bandýndan terminale
kadar olduðu gözlendi. Dolayýsý ile
yukarýda belirtilen genotip-fenotip iliþki-
sine benzer þekilde kedi miyavlamasý
tarzýnda aðlama, dismorfik fasiyal bulgu-
lar ve mental retardasyon olduðu tespit
edildi.

Doðumdaki dismorfik fasiyal bulgular
birçok sendromda görülebileceðinden
kesin taný kromozom analizi ile konula-
bilir. Ailelere prenatal taný ve genetik

Þekil 1. Sekiz yaþýnda kýz olguda frontal "bossing", epikantus, açýk aðýz, aþaðý bakan palpebral fis-
sürler, belirsiz filtrum ve kalýn dudaklar görülmektedir

Þekil 2. Beþ nolu kromozomda 15.3 bandýndan terminale kadar delesyon
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danýþma verilebilir (13-17). Özellikle vur-
gulanmasý gereken bir konu, mikrosefalili
olgularda sitogenetik inceleme yapma
zorunluluðudur. Mikrosefalili olgularýn
%1'inde 5 nolu kromozomun kýsa kolun-
da delesyon saptandýðýndan, özellikle
mikrosefali ile baþvuran hastalarda fasiyal
dismorfizm de eþlik ediyorsa kromozom
analizi yaptýrýlarak CdCS ekarte edilme-
lidir (5). CdCS'li hastalarda erken taný ve
tedavi, büyüme ve geliþmeyi olumlu
yönde etkileyebilir.
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