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RESUMEN. Antecedentes: El Sindrome de Cri du chat o sindrome de Lejeune, es una enfermedad rara que fue descrita por primera vez
en 1963 por Jerome Lejeune, es una cromosomopatia que se caracteriza por un llanto similar al maullido de gato. Se debe a la delecion o
supresion parcial o total del material genético en una parte del brazo corto del cromosoma 5. Este sindrome se caracteriza por una variedad
de alteraciones fisicas y psicomotoras. El andlisis cromosdmico proporciona el diagnéstico definitivo. Este paciente se presenta como un caso
que redine las caracteristicas clinicas propias y la alteracion cromosémica que caracterizan al sindrome y es el primer caso que se reporta en la
literatura Hondurefia. Caso clinico: Se presenta el caso de una paciente femenina que present llanto similar al maullido de gato en la nifiez,
con alteraciones fisicas y psicomotoras caracteristicas de este sindrome; por lo que se le realizd estudio citogenético que mostré una delecion
terminal del brazo corto del cromosoma 5 (5p7) compatible con un Sindrome de Cri du chat. Conclusion: El diagndstico de esta patologia se
debe realizar lo mas tempranamente posible para ofrecerles a estos pacientes el manejo multidisciplinario necesario que les permita tener un

desarrollo psicomotor y social adecuado.
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INTRODUCCION

El Sindrome de Cri du chat fue descrito a través de analisis
citogenético,* es un trastorno relativamente raro y afecta uno de
cada 20,000 a 50,000 nacidos vivos. La incidencia en las mujeres es
ligeramente superior a los hombres (3:1), no han sido establecidas
diferencias entre las razas o zonas geogréficas.*?

EI80% de los casos del sindrome de Cri du Chat se deben a una
delecién de novo (no heredada), reordenamiento cromosémico de
los padres (12%), mosaicismo (3%), anillos (2%) y translocaciones
de novo (3%). Elllanto similar al maullido de gato suele considerarse
diagnostico, que desaparece en los primeros afios de vida,
haciendo esto mas dificil el diagnéstico en nifios mayores.? Este
sindrome se caracteriza por una variedad de alteraciones fisicas
y psicomotoras. El andlisis cromosomico o cariotipo proporciona el
diagndstico definitivo, en los padres es indispensable el estudio del
cariotipo para poder estimar el riesgo de recurrencia de la anomalia
y brindar asesoramiento genético. No hay tratamiento e-specifico
para pacientes con el Sindrome de Cri du chat, sin embargo los
programas de rehabilitacion deben ser empezados tan pronto como
sea posible.2%El proposito del presente trabajo es recalcar que en
todo paciente con antecedente de llanto similar al maullido de gato,
retraso mental y diversas anomalias congénitas, se investigue el
diagnostico de Sindrome de Cri du chat lo antes posible a través de
estudio citogenético.
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PRESENTACION DE CASO

Paciente femenina, mestiza de 13 afios de edad, que fue cap-
tada a los 4 meses de vida en el Hospital General San Felipe de
Honduras y referida al Materno Infantil de Honduras, por retraso
psicomotor importante, hiperactividad, leve epicanto, cuello corto y
pliegue tnico en manos, fue evaluada por diferentes especialidades
de este centro hospitalario.

A'los 6 meses de edad fue evaluada por el servicio de Ge-
nética, en dicha evaluacion se obtuvieron los siguientes datos:
Antecedentes maternos y del nacimiento: producto de un segundo
embarazo normoevolutivo, nacimiento via vaginal, peso 4 kg, talla
desconocida, presento asfixia severa al nacer y requirié reanima-
cion neonatal. A la exploracion fisica en ese momento: con retraso
psicomotor importante, perimetro cefalico (PC):; 41 cm, peso: 4.9
kg, talla: 65 cm, fontanela anterior abierta y normotensa, microcefa-
lia, hemangioma plano en region parietal, dismorfias faciales, plie-
gue epicanto bilateral, puente nasal ancho, filtrum corto, pabellones
auriculares con implantacion baja, boca pequefia con paladar alto,
cuello corto, tendencia a la hipotonia de las extremidades y pliegue
(nico en manos; torax, abdomen y genitales sin alteraciones.

Alos de 6 meses de edad también fue evaluada por el servicio
de neurocirugia pediatrica, indicandole ultrasonido transfontanelar
que reporto hidrocefalia minima, sin indicacién quirdrgica, por lo
que se dio alta médica por dicho servicio.

Paciente es traida 10 afios después de la primera evaluacion
al servicio de genética (en el intervalo no fue traida a sus controles
médicos), en la exploracion fisica se encontrd: peso 24 kg, PC: 45
cm, talla 130 cm, indice de Masa Corporal (IMC) 14.20 y sumado
a las alteraciones previamente descritas; apifiamiento dental,
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desarrollo mamario y genitales Tanner I. Hiperqueratosis en mano
derecha secundaria a mordidas autoinfligidas. Figura 1Ay 1B.

Reinterrogando a la madre refiere llanto caracteristico al mau-
lido de gato en la nifiez, compatible con sindrome Cri du chat, por
lo que se le realizd estudio citogenético en sangre periférica, en el
cual se analizaron un total de 15 células en metafase, con técnica
para bandas G convencional, encontrandose un nimero modal de
46 cromosomas y una delecion terminal del brazo corto del cromo-
soma 5 (5p). Resultado: 46, XX 5p- estableciéndose el diagndstico
de sindrome de Cri du chat. Figura 2A'y 2B.

Igualmente se le realiz6 estudio citogenético a ambos padres
el cual fue normal. De acuerdo a los resultados se brind6 asesora-
miento genético como entidad esporadica. Figura 3.

La paciente ademas fue valorada por el Servicio de neurologia
pediatrica, quienes encontraron retardo mental moderado — seve-
ro, microcefalia, hiperactividad, dismorfias faciales, hiporreflexia,
insomnio, marcha torpe, ausencia de control esfinteres, se muerde
la base del primer dedo de mano derecha y solo dice algunas pala-
bras no frases. Se inicia manejo via oral con tioridazina tableta 25
mg por la mafiana, y 12.5 mg en la noche, pero debido a hiperac-
tividad importante y automutilacion, se cambia manejo con halope-
ridol 2.5mg cada 12 horas. Se realizd evaluacion por el servicio de
psiquiatria, quienes agregaron al manejo alprazolan 0.125 mg vo al
dia. La paciente actualmente continGia en control por cada una de
las disciplinas.

Puente nasal ancho
y aplanado

Apifiamiento dental

Figura 1: En las imagenes Ay B se muestran
algunas caracteristicas clinicas presentes en
el Sindrome de Cri du chat.
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Figura 2: En las imagenes Ay B se muestran el estudio citogenético en sangre periférica
realizado a la paciente, el cual indica una delecion terminal del brazo corto del cromosoma
5 (5p’) flecha, compatible con un Sindrome de Cri du chat.
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No se observan antecedentes familiares.

Figura 3: Arbol genealdgico de la paciente.
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DISCUSION

El sindrome de Cri du Chat es una cromosomopatia que se
debe ala delecion o supresion parcial o total del material genético en
una parte del brazo corto del cromosoma 5 durante el desarrollo de
un évulo o de un espermatozoide, hecho que no parece relacionarse
con la edad de los padres, se caracteriza por un llanto grito similar al
maullido de gato escuchado en los pacientes de donde se origina su
nombre,*#* como fue constatado en el caso que se presenta.

La severidad de la presentacion clinica suele estar asociada
con el tamafio y ubicacion de la supresion en el cromosoma 5.5
Este sindrome se caracteriza por una variedad de manifestaciones
clinicas tales como microcefalia, malformaciones de sistema ner-
vioso central, anomalias de la conducta, sintomas psicéticos, cara
redonda, pliegues epicantos bilaterales, estrabismo, hipertelorismo,
pabellones auriculares displasicos y de implantacion baja, hiperacu-
sia, malformaciones dentales, micrognatia, cardiopatia congénita,
anomalias renales y genitales, dificultad para alimentarse, retraso
del crecimiento intrauterino, periodos menstruales irregulares, retra-
so del crecimiento y desarrollo, alteraciones musculo esqueléticas
entre otros.” Como se describié muchas de estas manifestaciones
las presenta el caso objeto de este articulo.

Para los nifios que presentan el clasico llanto similar al
maullido de un gato o con retraso mental y anomalias congénitas,
el diagnéstico se debe confirmar lo antes posible realizando
un estudio citogenético o cariotipo que se realiza mediante la
técnica para bandas G convencional. Si los resultados del estudio
citogenético son de apariencia normal 0 no corresponden con la
clinica del paciente, es necesario hacer un andlisis citogenético
molecular més especifico (hibridacién genémica comparativa
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(CGH), reaccién en cadena de polimerasa (PCR), fluorescencia por
hibridacion in situ (FISH)). Los analisis moleculares han demostrado
que el cromosoma que presenta la delecion en la mayoria de los
casos es el de origen paterno.>® A la paciente se le realizo el
estudio citogenético, encontrandose una delecion terminal del brazo
corto del cromosoma 5 (5p), consistente con el Sindrome de Cri
du chat. Se puede realizar un diagndstico prenatal si se detectan
anomalias en el ultrasonido como microcefalia, dismorfias y retraso
del crecimiento intrauterino. También se puede realizar diagnostico
prenatal, realizando amniocentesis o biopsia de vellosidades
coridnicas en la madre.%®

El diagndstico precoz permite realizar una evaluacion médica
correcta, para poder establecer una terapéutica temprana e iniciar
métodos de prevencion orientados a promover y potenciar el desa-
rrollo fisico y psiquico individual.Escuchar Estos pacientes tienen
una mortalidad del 10% durante la infancia debido a complicaciones
asociadas a cardiopatias congénitas, hipotonia, infecciones respira-
torias, broncoaspiracion y dificultades de alimentacion.

Para finalizar hay que resaltar que en nifios en los cuales
se sospeche clinicamente el diagndstico de sindrome de Cri du
chat se debe considerar y confirmar lo antes posible, realizando
un estudio citogenético que proporciona el diagnéstico definitivo,
el cual es perentorio hacerlo precozmente para poder establecer
una terapéutica temprana multidisciplinaria, por genética, pediatria,
audiologia, oftalmologia, psiquiatria, cardiologia, ginecologia,
neurologia, neurocirugia, medicina fisica y rehabilitacion, terapia de
lenguaje y otros segun sean las manifestaciones y complicaciones
del paciente.>

La paciente actualmente asiste a control por cada una de estas
disciplinas.
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SUMMARY. Background: the Cri du chat or Lejeune syndrome is a rare disease that was first described in 1963 by Jerome Lejeune, is a chro-
mosomal disorder characterized by a cry similar to the mewing of a cat. It is caused by deletion, partial or total removal of genetic material in a
part of the short arm of chromosome 5. This syndrome is characterized by a variety of physical and psychomotor abnormalities. Chromosomal
analysis provides the definitive diagnosis. This patient presents as a case that meets the clinical features and chromosomal abnormality that
characterize the syndrome and is the first case reported in the literature in Honduras. Case Report: female patient who presented a crying
similar to a cat in her childhood, with physical and psychomotor abnormalities of this syndrome; the cytogenetic study was performed which
showed a terminal deletion of the short arm of chromosome 5 (5p-) matching with Cri du chat syndrome. Conclusion: the diagnosis of this
condition should be performed as early as possible to offer these patients the multidisciplinary management necessary to enable them to have

a proper social and psychomotor development.
Keywords: chromosome 5, karyotype, chromosome deletion
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