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5 nolu kromozomun kisa kol delesyonu (Cri du Chat)
sendromu: olgu sunumu
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Ozet

5p- (Cri du Chat) sendromu, 5 nolu kro-
mozomun kisa kolundaki bir delesyondan
kaynaklanmaktadir. En sik gorilen klinik
bulgulan kedi miyavlamasi seklinde ince
tiz yiiksek sesli aglama, fasiyal dismor-
fizm, mikrosefali, ciddi psikomotor ve
mental retardasyon olusturmaktadir.
insidans, canli dogumlarda 1:15000 ile
1:50000 arasinda degismektedir. 5 nolu
kromozom uzerinde yapilan sitogenetik
ve fenotipik calismalar sonucunda belli
biyuklik ve sekildeki delesyonlarin belli
fenotipik 0Ozelliklerle iliskili oldugu
gorilmustir. Bu da rehabilitasyon ve
egitim programlarina erkenden baslaya-
bilme olanagini sunmus ve prognozu
olumlu yonde etkilemistir. Burada
fenotipik ozellikleri ve sitogenetik
inceleme ile 5p- sendromu tamsi almis 9
yasinda bir kiz hasta sunulmustur.
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
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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

Giris
Cri du Chat sendromu (CdCS), 5
nolu kromozomun kisa kolundaki

delesyondan (5p-) kaynaklanmaktadir. Bu
delesyonun %85'i kisa kolun de novo
delesyonu, %15'i ise anne ya da babadaki
dengeli translokasyon tagtyiciligindan kay-
naklanmaktadir (1-4). Insidans, canli
dogumlarda 1:15.000 ile 1:50.000 arasinda
degismektedir. Genellikle olgularin %75'
inde ilk ay, %90'1nda ise ilk yil igerisinde
o6lim gortilmektedir. Sendromun sik
goriilen klinik bulgulari; yenidogan done-
minde kedi miyavlamas1 seklinde tiz ve
yitksek sesli aglama, kraniyofasiyal dis-
morfizm (genis yliz, strabismus, genis
nazal koprii, epikantus, mikrognati,
mikrosefali), ciddi psikomotor gerilik ve
mental retardasyondur (5). Tanu, klinik ve
sitogenetik ¢aligmalarla konur. Beg nolu

kromozoma iligkin sitogenetik ¢aligmalar

sonucunda, bazi delesyonlar ile belli
fenotipik ozellikler arasinda 6nemli bir
iligki saptanmustir (6). Sitogenetik ve
fenotipik ozellikler arasindaki bu iligki,
hastalarin 6zel egitim tedavilerinin sekil-
lendirilmesine 6nemli katkilar saglamis-
tir. Burada 5 nolu kromozomun kisa ko-
lunda delesyon saptanan bir olgu sunul-
mus ve sitogenetik ile fenotipik 6zellikler
arasindaki iligki tartigilmigtir.

Olgu Sunumu

Dokuz yagindaki kiz hasta, zeka gerili-
g1 ve bag ¢evresinde kiigiiklik sikayeti ile
getirildi. Ozge¢misinde diisiik dogum
agirhigina sahip oldugu (2200 gr, <3
persentil) ve ince tiz bir sesle agladig
bildirilen olgunun fizik muayenesinde;
boy ve kilo 25-50 persentilde, bag ¢evresi
3 persentilin altinda (mikrosefali), agik
renkli saglar, frontal "bossing", ince kaslar,
derin yerlesimli ve agik renkli gozler,
epikantus, agagiya bakan palpebral fissiir-
ler, antevert burun kanatlari, agik agiz,
belirgin st dudak, yiiksek damak, dis
yapisinda bozukluk, belirsiz filtrum ve
ince deri saptandi (Sekil 1). Konugma
yoktu ve mental durumu kooperasyon
kurulamayacak kadar geri idi. Agir1 dere-
cede ajitasyon ve self mutilasyon mevcut-
tu. Kardiyolojik muayenesi normal olarak
degerlendirilen olgunun beyin manyetik
rezonans goriinttilemesinde; mega sister-
na magna, dordiincii ventrikiilde hafif
genisleme ve beyin sapinda hipoplazi sap-
tand1. Periferik kandan yapilan sitogenetik



incelemede 5 nolu kromozomun kisa ko-
lunun terminale kadar olan pargasinin
olmadig1 gozlendi (Sekil 2). Anne ve
babada dengeli translokasyon tagtyiciligini
aragtirmak i¢in yapilan sitogenetik
incelemede normal karyotip saptandi.
Olguya Peabody zeka testi uygulanmak

istendi, ancak iletisim kurulamadi.

kadar yagayan olgular da bildirilmistir (5).

CdCS'li olgularda mikrosefali, fasiyal
dismorfizm, diisitk dogum agirlig: ve tiz
sesle aglama mevcut olup, tiz sesle aglama
bir yagin sonuna dogru kaybolmaktadir.
Kedi miyavlamasi tarzindaki ses, larinks
ve epiglotun anatomik ve fonksiyonel

bozukluklarindan kaynaklanmakta ve

Sekil 1. Sekiz yaginda kiz olguda frontal "bossing", epikantus, agik agiz, asagi bakan palpebral fis-
stirler, belirsiz filtrum ve kalin dudaklar goriilmektedir

Sekil 2. Beg nolu kromozomda 15.3 bandindan terminale kadar delesyon

Tartisma

CdCS, 5 nolu kromozomun kisa ko-
lundaki delesyon sonucu ortaya ¢ikan
nadir bir kromozomal hastaliktir.
Olgularin %75-90'1 hayatin ilk bir yili
icinde kaybedilmekle birlikte, 50 yagina
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birlikte
goriilebilmektedir (1,5,7). Bizim olgu-

beslenme  problemleri ile
muzda da dogumda mikrosefali, tiz bir
sesle aglama ve beslenme problemleri gibi
bulgular mevcuttu.

CdCS'li olgularin psikomotor geli-

simleri ve mental durumlar da ileri dere-
cede geri kalmaktadir. Genellikle dort
yagina dogru yiirtiyebilmekte ve erigkin
donemde zeka 20 civarinda puana erige-
bilmektedir (8). Bizim olgumuz da alu
yaginda yiirtimeye baglamig olup, mental
durumu kooperasyon kurulamayacak
derecede geri idi. Ancak bu vakalarin 6zel
egitim tedavilerinden fayda gordiigi ve
tedavi ile 5-6 yaglarinda bir c¢ocugun
psikomotor geligsimine ulagabilecegi bildi-
rilmektedir (9).

Bu hastalarin 1/3'tinde kardiyak anor-
mallikler tanimlanmakla birlikte, bizim
olgumuzun kardiyolojik muayenesi
normaldi (8). CdCS'li olgularda genellik-
le intrauterin donemde geligen beyin sap1
ve serebellum malformasyonlar saptan-
makta ve psikomotor gelisme geriliginin
nedeni olarak disiiniilmektedir (10).
Olgumuzun beyin manyetik rezonans
goriintiilemesinde mega sisterna magna,
4. ventrikiilde hafif genigleme ve beyin
sapinda hipoplazi saptanmigtir.

CdCS'li olgularin etiyolojisinde 5
nolu kromozomun gesitli bozukluklar
rol oynamaktadir. Seksen CdCS'lu hasta
ve 148 aile diyesinin katildigr bir aragtir-
mada 5 nolu kromozoma ait bozukluklar
siuflandirilmig 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
edilmigtir (11). Sitogenetik aragtirmalar
sonucu 5 nolu kromozomun bazi bél-
gelerindeki mutasyonlarin belli fenotipik
Ozelliklere neden oldugu saptanmugtir.
Bunlardan kedi miyavlamas1 tarzinda
aglamanin 5p15.3, fasiyal dismorfizm ve
mental retardasyonun ise 5p15.2 nolu
bolgeye haritalandigi ortaya konmustur
(6,12). Olgumuzun sitogenetik inceleme-
sinde 5 nolu kromozomun kisa kolunda-
ki delesyonun 15.2 bandindan terminale
kadar oldugu go6zlendi. Dolayist ile
yukarida belirtilen genotip-fenotip iligki-
sine benzer sekilde kedi miyavlamasi
tarzinda aglama, dismorfik fasiyal bulgu-
lar ve mental retardasyon oldugu tespit
edildi.

Dogumdaki dismorfik fasiyal bulgular
bircok sendromda goriilebileceginden
kesin tani1 kromozom analizi ile konula-
bilir. Ailelere prenatal tami ve genetik
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danigma verilebilir (13-17). Ozellikle vur-
gulanmasi gereken bir konu, mikrosefalili
olgularda sitogenetik inceleme yapma
zorunlulugudur. Mikrosefalili olgularin
%1'inde 5 nolu kromozomun kisa kolun-
da delesyon saptandigindan, ozellikle
mikrosefali ile bagvuran hastalarda fasiyal
dismorfizm de eslik ediyorsa kromozom
analizi yaptirilarak CdCS ckarte edilme-
lidir (5). CdCS'li hastalarda erken tani ve
tedavi, bityiime ve gelismeyi olumlu
yonde etkileyebilir.
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