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Przeglad -
Zespot Cri du Chat

Zespot Cri du Chat (CDCS) to rzadka choroba genetyczna, ktéra obejmuje charakterystyczne cechy fizyczne,
niepetnosprawnos¢ intelektualng i wyzwania behawioralne. Zostat po raz pierwszy opisany przez francuskiego pediatre i
genetyka dr Jerome'a Lejeune'a w 1963 roku i jest spowodowany delecjg krétkiego ramienia chromosomu 5. Zesp6t
wystepuje w pewnym zakresie, co skutkuje szerokim stopniem zmiennosci prezentacji u oséb z CDCS. W wyniku tego
niektére osoby mogg zosta¢ btednie zdiagnozowane, zdiagnozowane w pézniejszym zyciu lub mogg pozostac
niezdiagnozowane. Ten pakiet informacyjny ma na celu dostarczenie aktualnych i doktadnych informacji na temat CDCS
pracownikom stuzby zdrowia, przy zatozeniu, ze niektére aspekty mogg zosta¢ zmienione w przysztosci, gdy dostepnych

bedzie wiecej informacji.

Gtéwne cechy:

+ Cichy ptacz o wysokim tonie.

* Matogtowie.

» Mikrognacja.

* Okragta twarz.

* Faldy epikantalne.

+ Nisko osadzone uszy.

* Niska waga po urodzeniu.

* Op6zniony wzrost.

+ Niepetnosprawnos¢ intelektualna i opéznienie rozwoju - od
umiarkowanego do ciezkiego.

Diagnoza

+ CDCS mozna wykry¢ prenatalnie (w badaniu ultrasonograficznym lub
prenatalnym), przy urodzeniu lub w tagodnych przypadkach w
pézniejszym zyciu.

* Klinicznie diagnoza opiera sie na objawach
fizycznych i wysokim ptaczu.

* W przypadku podejrzenia CDCS testy genetyczne,
takie jak mikromacierze i FISH, moga potwierdzi¢
poczatkowg diagnoze. Nalezy skierowac do stuzby
genetycznej, aby zapewnic¢ odpowiednie i aktualne
informacje na temat wymaganych badan
genetycznych.

* Podobnie jak w przypadku wielu choréb
genetycznych, otrzymanie diagnozy moze by¢ dla
rodzicow stresujgcym czasem. Wazne jest, aby
pracownicy stuzby zdrowia dostrzegli to i zapewnili
wsparcie i zrozumienie w tym czasie. Rodzice musza
by¢ Swiadomi wyzwan, przed jakimi mogg stangc ich
dzieci, ale wazne jest rowniez, aby wspomnie¢ o
mocnych stronach dzieci z CDCS.

Genetyka

* CDCS wynika z delecji czesci lub catosci krotkiego
ramienia jednej z kopii chromosomu 5 (5p).
Szerokie spektrum cech wynika z delecji
wystepujacej w réznych punktach przerwania na
chromosomie i réznych ilosci brakujgcej
chromatyny.

* Usuniecie regionu 5p15.31 jest zwigzane z wysokim
ptaczem.

* Usuniecie regionu 5p15.33-5p15.32 jest zwigzane z
opdznieniem mowy.

* Mozaika jest mozliwa (dotkliwo$¢ stanu zalezy od
liczby dotknietych komérek oraz rodzaju komoérek
dotknietych chorobg).

* Rozmiar delecji oraz to, czy jest odziedziczone po
matce lub ojcu, moga by¢ powigzane ze
stopniem niepetnosprawnosci.

Wzor dziedziczenia

* CDCS jest autosomalnym dominujgcym zespotem
genetycznym. Oznacza to, ze jesli na jednej z kopii 5p
wystepuje skreslenie, dana osoba bedzie miata
CDCS. Usuniecie w obu kopiach 5p jest uwazane za
embrionalne $miertelne.

* Analiza genetyczna dziecka z CDCS i jego
rodzicéw pozwoli ustali¢, czy mutacja
genetyczna pojawita sie spontanicznie, czy
zostata odziedziczona.

*+ 85-90% 0s6b z CDCS ma spontanicznie
wystepujgcg mutacje (sporadyczng lub de
novo).

* 10-15% przypadkdw jest dziedziczonych, z ktérych wiekszos¢
wynika z translokacji rodzicielskich.

* Dzieci z punktami przerwania w srodku genu
CTNND2 skutkujacymi czeSciowg delecjg i duplikacjg
genu moga by¢ mniej niepetnosprawne. To jest
przyktad nietypowego CDCS.
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Rozpowszechnienie
+1:15 000 do 1:50 000 zywych niemowlat.

« Kobiety sg bardziej dotkniete chorobg niz mezczyzni, ale doktadny
stosunek nie jest znany.

* Czestos¢ wystepowania CDCS nie jest zwigzana z
czynnikami etnicznymi lub Srodowiskowymi.

Testy przedkoncepcyjne

+ Gdy CDCS pojawia sie w wyniku spontanicznej
mutacji, badanie rodzicéw na nosicielstwo nie
bedzie pouczajace.

* Analiza genetyczna moze okre$li¢ status nosicielstwa
0s6b z rodzinng historig CDCS. Zaleca sig, aby osoby
poszukujgce testéw przedkoncepcyjnych skorzystaty
z porady genetycznej w celu oméwienia dostepnych
opgji.

Badania prenatalne

* Badanie przesiewowe CDCS w czasie cigzy mozna
przeprowadzi¢ za pomocg nieinwazyjnych badan prenatalnych
(NIPT). Ten test daje wynik niskiego lub podwyzszonego ryzyka,
ale nie jest testem diagnostycznym.

* Pobieranie prébek kosméwki (CVS) lub
amniopunkcja jest zalecane w celu potwierdzenia
prenatalnej diagnozy CDCS prenatalnie.

* Generalnie nie jest mozliwe przewidzenie rodzaju lub nasilenia
objawoéw klinicznych - jednak przy rozszerzonych testach
istnieje ograniczona mozliwos¢ wywnioskowania powigzanych
fenotypow.

* Rodzice majg dwie mozliwosci w przypadku uzyskania
wyniku CDCS w czasie cigzy; kontynuowac lub
przerwac cigze. Zaleca sie skierowanie do poradni
genetycznej w okresie prenatalnym, aby umozliwi¢
rodzicom odpowiednig dyskusje na temat ich opcji.

« Jesli rodzice chcg rozmawiac z rodzinami z dzie¢mi z
CDCS, mogga zostac skierowani do grupy wsparcia
CDCS.
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Powszechnie wiadomo, ze uzyskanie diagnozy moze
by¢ trudnym czasem dla rodzicéw i poszczegdinych
0so6b. Na wczesnych etapach diagnozy wazne jest, aby
rozpoznac mocne strony oséb z CDCS oraz zmiennos$¢
cech w zaleznosci od wielkosci, lokalizacji i typu
delecji.

Dzieci z CDCS maja lepsze umiejetnosci jezykowe
receptywne (rozumienie mowy) niz umiejetnosci
jezykowe ekspresyjne (uzywanie mowy). Oznacza to,
ze sg w stanie lepiej zrozumie¢ otaczajacy ich Swiat,
ale mogg nie by¢ w stanie przekazac tego
zrozumienia innym. Niektdre dzieci uzywaja
komunikacji niewerbalnej, podstawowego jezyka
migowego lub rozszerzonego urzadzenia do
wyrazania siebie.

Wiekszos¢ dzieci z
CDCS posiadajg
szczesSliwy i kochajacy
usposobienie,
zademonstrowac i
zainteresowanie innymi

| ciesz sie towarzystwem
interakcja.



Cechy kliniczne

Wszystkie cechy kliniczne moga nie wystepowac u wszystkich pacjentéw i mogag miec€ rézne nasilenie:

Opdznienie rozwoju

+ Niepetnosprawnos¢ intelektualna w stopniu tagodnym do gtebokiego.

* Opoznienie jezyka/mowy - niektérzy nie sg w stanie
rozwingc jezyka méwionego.

 Kwestie komunikacyjne, w
szczegoblnosci jezyk ekspresyjny.

* Trudnosci w przetwarzaniu sensorycznym.

* Opoznienie aktywnosci ruchowej.

* Trudnosci z koordynacjg ruchowg (niezdarnosg).

+ OpéZnienie kamieni milowych.

Behawioralne lub

problemy emocjonalne

« Cechy zespotu nadpobudliwosci psychoruchowej
z deficytem uwagi (70%). Te cechy s3
gtéwnie w odniesieniu do impulsywnosci i
hamowania odpowiedzi.

* Nadwrazliwos¢ na dzwieki.

« Zachowanie samookaleczajace; uderzanie gtowg
o przedmioty, uderzanie gtowg o czesci ciata i
samozagryzanie (30-50%).

+ Powtarzajgce sie zachowania.

« Echolalia i kompulsywne przywigzania do
przedmiotéw.

+ Zaburzenie obsesyjno-kompulsyjne.
* Agresywnos¢.

* Upor.

* Trudnosci ze snem (30-50%).

* Chrapanie/bezdech senny.

* Zta higiena jamy ustnej.

* Cechy autystyczne - niektére dzieci moga spetnia¢ kryteria

zaburzen ze spektrum autyzmu.

* Trudne zachowania, samookaleczenia i agresja moga
nasilac sie z powodu boélu spowodowanego refluksem
zotgdkowo-przetykowym i zaparciem. Samookaleczenia
sg dwukrotnie wyzsze u dzieci z problemami refluksu
zotgdkowo-przetykowego (50%).

Warunki medyczne i problemy
wymagajgce zarzgdzania
* Trudnosci w karmieniu (44%).
- Dysfagia.
* Problemy zotgdkowo-jelitowe (50%).
- Refluks zotgdkowo-przetykowy.
- Chroniczne zatwardzenie.

- Niedozywienie energetyczne biatka (PEM)
(47%). Sciste monitorowanie zywienia i
wymagane wsparcie wraz z edukacjg w
zakresie potykania od logopedy.

* Hiperakuzja (70-80%).

» Nawracajace infekcje drog oddechowych (52%).
+ Zapalenie ucha $rodkowego.

. Zez.

* Przewlekte zapalenie przyzebia/préchnica.

* Skolioza (43%).

» Wady serca (15-20%) (ubytki przegrody miedzyprzedsionkowej/
brzusznej, przetrwaty przewdd tetniczy itp.).

* Anomalie nerkowe, metaboliczne lub immunologiczne.
* Przepukliny.

* Problemy ze stuchem.

« Zaburzenia widzenia (46%).

* Padaczka (nieczesta).

* Obwodowa neuropatia czuciowa.

Charakterystyka fizyczna

* Wysoki ptacz.
* Nieprawidtowe dermatoglify (92%).

* Zmienna wada zgryzu z przednim
zgryzem otwartym (75%).

* Podniebienie wysokie (50%), rzadko, z rozszczepem (5%).

* Wydatne tuki nadoczodotowe (31%).

* Matogtowie.

* Hipotonia i nadmierna wiotkos$¢, ktére z wiekiem
stajg sie hipertonia.

+ Niska waga po urodzeniu.

* Opdzniony wzrost.

* Wnetrostwo w mtodosci i hipogonadyzm w wieku

dorostym.

* Waskie przewody stuchowe.

* Hipoplazja szkliwa.

* Pojedyncze poprzeczne fatdy dtoniowe.

* Przedwczesne siwe wiosy.
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* Fatdy nakatne (90,2%).

* Szeroki mostek nosa (87,2%). * Mikroretrognatia zuchwy wypuktego

« Zaokraglona twarz (83,5%). profilu twarzy (96,7%).

» Opuszczone kaciki ust (81%). * Krotka rynienka (87,8%).

* Nisko osadzone uszy (69,8%). * Szczeliny powiek maja tendencje do
ustawiania sie poziomo (70,2%).

* Makrostomia.

* Antymongoloidalne szczeliny powiek (56,9%).
* Hiperteloryzm.
* Mikrognacja.

* Dymorficzne rysy twarzy moga stac sie mniej

widoczne z wiekiem.
* Znaczniki przeduszne.

* Strabismu.




Wytyczne dotyczgce zarzgdzania

dla pediatrow |
Lekarze ogolni

Nieocenione jest multidyscyplinarne podejscie do
klinicznego postepowania z osobami z CDCS.
Koordynacja i komunikacja pomiedzy specjalistami ze
wszystkich dziedzin zapewnig najbardziej efektywng
opieke nad pacjentem. W tym fenotypie mozna
znalez¢ pewne cechy wspdlne, a doskonaty przeglad
CDCS jest dostepny na stronie internetowej Further
Inform Neurogenic Disorders (FIND) Uniwersytetu w
Birmingham.

Widzieé: http.//www.findresources.co.uk/the-
Syndromes/cri-du-chat

Jednak rowniez ze wzgledu na duzg zmiennos¢ trudnosci
fizycznych, edukacyjnych i behawioralnych, ktére wynikaja
z CDCS, postepowanie kliniczne powinno by¢ dostosowane
do potrzeb jednostki.

* Umiejetnosci motoryczne i zyciowe rozwijajg sie u
dzieci z CDCS dtuzej, jednak z pomocg, cierpliwosciq i
zacheta te umiejetnosci ulegng poprawie.
Zachecanie dzieci do robienia jak najwiecej rzeczy
samodzielnie, pomoze w ciggtym rozwoju nowych
umiejetnosci.

Trudnosci w karmieniu sg powszechne u dzieci z
CDCS. Czesto wigze sie to ze stabg reakcjg ssania,
wymiotami refluksowymi i brakiem rozwoju.

- Dostep do doradcéw karmigcych piersig mozna
uzyskac za posrednictwem Australijskiego
Stowarzyszenia Karmienia Piersig.

https.//www.breastfeeding.asn.au/
infolinii karmienia piersia

- W stosownych przypadkach zdolnos¢ do
potykania mozna ocenic¢ za pomocg testu
potykania z barem. Nalezy pamietac, ze moze
wystgpic¢ zachtystowe zapalenie ptuc i mozliwe
jest leczenie.

- Rurka dojelitowa moze by¢ uzyta do
przezwyciezenia trudnosci w karmieniu i
pdzniejszego braku rozwoju.

* Wykresy wzrostu specyficzne dla CDCS

- http://criduchat.org.uk/downloads/

growth_charts.pdf

* Terapia zajeciowa i fizjoterapia mogg by¢ korzystne
we wspomaganiu rozwoju koordynacji ruchowej,
umiejetnosci motorycznych i zyciowych. Terapia
zajeciowa jest réwniez przydatna do wdrazania
strategii interwencyjnych w celu zmniejszenia stresu
u 0s6b z nadwrazliwoscia.

Problemy z ekspresjg mowy mozna ztagodzi¢ poprzez
terapie mowy i jezyka.

Niektédrym osobom mogag poméc wspomagajace i
alternatywne urzadzenia komunikacyjne lub rozwdj
jezyka migowego. Zaleca sie konsultacje z

logopeda.

Oceny audiologiczne sg wazne dla nadzoru stuchu, a
aparaty stuchowe mogg by¢ korzystne. Utrata stuchu
moze objawiac sie problemami behawioralnymi,
trudnosciami z jezykiem i mowg oraz niedojrzatymi
interakcjami spotecznymi.

Samookaleczanie i agresywne zachowanie jest
powszechne u dzieci z CDCS i moze by¢

niepokojace dla cztonkéw rodziny i opiekunoéw. Z
pomoca pediatréw mozna podjagc kilka
podstawowych krokéw w celu opanowania tych
zachowan:

- Bardzo wazne jest, aby wykluczy¢ przyczyny
medyczne, ktére mogg powodowac bdl lub
dyskomfort, w szczegélnosci refluks zotgdkowo-
przetykowy, zapalenie ucha $rodkowego i zaparcia.
Ocena bolu jest zawsze wazng czescig oceny
trudnych, agresywnych i samookaleczajgcych sie
zachowan. Podpisy przewlektego bélu mogg
obejmowac wyraz twarzy, ruchy nég, ptacz i stabg
pocieche. Moze réwniez charakteryzowac sie
wybuchami zachowan, ktére najwyrazniej pojawiaja
sie ,niespodziewanie”

(brak oczywistego wyzwalacza) i niezwigzane ze
srodowiskiem. U niektérych dzieci na bél moze
wskazywac rowniez niekonsekwentne i
destrukcyjne zachowanie.

- Skala twarzy, ndg, aktywnosci, ptaczu, pocieszenia
(FLACC: skala behawioralna do oceny bolu
pooperacyjnego u matych dzieci) moze by¢
przydatnym narzedziem do oceny.
http://wps.prenhall.com/wps/media/
objects/3103/3178396/tools/flacc.pdf

- Bardzo przydatnym narzedziem do oceny mogg by¢
réowniez filmy rodzicéw z ich dziecka nagrane
smartfonami w okresach samookaleczen i
agresywnosci.



- Podwiec czas na rozszyfrowanie przyczyny
zachowania, mozliwych wyzwalaczy,
nieprzewidzianych okolicznosci oraz czynnikéw
indywidualnych i/lub srodowiskowych.

- Opracuj interwencje i ocen ich skutecznos¢
(zalecane sg spodjne, reaktywne i proaktywne,
dtugoterminowe strategie).

- Interwencje rozwijajace jezyk ekspresyjny moga
redukowac przyczyny niektérych zachowan
autodestrukcyjnych.

* Trudnosci ze snem - Trudnosci ze snem u tych dzieci czesto
wigzg sie z ustalaniem sie zdolnosci lub czestym
wybudzaniem. Mogga by¢ one zwigzane z lekiem,
trudnos$ciami w uspokojeniu sie, zaburzeniami kojarzenia
snu, nadcisnieniem lub innymi problemami medycznymi,
takimi jak bdl spowodowany refluksem zotgdkowo-
przetykowym. Nalezy nimi zarzadza¢ z wyprzedzeniem.
Postepowanie powinno obejmowac techniki uspokajania i
uspokajania z dobrymi procedurami przed snem i
uspokajania. Czasami bialy szum moze poméc
zminimalizowac¢ inne dZzwieki budzace dziecko.

* Trudnosci w nauce sg najskuteczniej rozwigzywane
poprzez zindywidualizowany plan edukacyjny.
Indywidualny plan, opracowany dzieki wspotpracy
miedzy profesjonalistami a rodzicami, moze
wyznaczac osiggalne cele specyficzne i
odpowiednie dla danej osoby.

* Generalnie nie zaleca sie interwencji chirurgicznych w
przypadku wysokiego gtosu i ptaczu. Jednak interwencja
chirurgiczna moze by¢ konieczna w przypadku innych
standw, takich jak wady serca.

* W niewielkiej liczbie przypadkdéw moze wystapié
potencjalne ryzyko zwigzane z intubacjg w wyniku
podstawowych wad rozwojowych krtani i nagtosni.

* Testy genetyczne mogg by¢ wazne dla identyfikacji
okreslonych genéw dotknietych delecja.
Informacje te moga by¢ nastepnie wykorzystane do
kierowania opieka kliniczng i postepowaniem
spersonalizowanym dla danej osoby.

Obszary specjalistyczne wymagane do opieki nad pacjentem
mogg obejmowac:

* Gastroenterologia.

* Ortopedyczne.

* Uktad oddechowy.

* Sercowy.

« Stomatologia.

* Audiologia.

* Okulistyka.

* Otolaryngologia.

* Psychologia i psychiatria.
* Medycyna snu.

* Terapia logopedyczna.




Wskazowki dla

Sojusznicze stuzby zdrowia

Multidyscyplinarny zespét lekarzy i pokrewnych pracownikéw stuzby zdrowia moze koordynowac

najskuteczniejsze leczenie dzieci z CDCS.

Matka i dziecko

Pracownicy stuzby zdrowia

* Mozesz zaobserwowac oznaki CDCS w swoich
kontaktach z niezdiagnozowanymi niemowletami/
dzie¢mi, takimi jak; wysoki ptacz, niska masa
urodzeniowa, hipotonia, trudnosci w karmieniu i
op6zniony rozwdj motoryczny.

* Dzieci z CDCS moga miec¢ problemy ze snem z
powodu nadaktywnosci, leku, bezdechu
sennego lub choroby refluksowej przetyku
(GORD).

* Uznaje sie, ze zaburzenia ze spektrum autyzmu maja
takg samg czestos$¢ wystepowania u oséb z CDCS jak u
0s6b z niepetnosprawnoscig intelektualng, chociaz
niektore cechy CDCS sg uwazane za autystyczne.

* Szczepienia nadal moga by¢ podawane i sg wazne dla
ochrony przysztego zdrowia dziecka.

Gastroenterolodzy

* Wiele dzieci z CDCS doswiadcza problemow
zotgdkowo-jelitowych, w tym refluksu zotgdkowo-
przetykowego i zaparc. Radzenie sobie z tymi
problemami poprawi jakos¢ zycia dziecka i czesto
pomaga znacznie zmniejszy¢ problemy
behawioralne.

Logopeda

* Umiejetnosci rozumienia dzieci z CDCS sg lepsze niz
ich umiejetnosci komunikacyjne. Op6zniony rozwd;
mowy mozna wspoma&c wczesng interwencjg
alternatywnych metod komunikacji, takich jak jezyk
migowy Makaton, ksigzka komunikacyjna PODD,
Dynovox i/lub uzycie niektorych aplikacji na iPada,
takich jak Pictello. Trudnosci z jezykiem i mowg moga
by¢ réwniez zwigzane z utratg stuchu, ktérg mozna
leczy¢ za pomocg aparatéw stuchowych.

Fizjoterapeuci zajeciowi i fizjoterapeuci

* Opo6zniony rozwdéj motoryczny oznacza, ze
dzieci z CDCS mogg wymagac¢ pomocy w
zdolnosciach ruchowych, takich jak siedzenie,
chodzenie i skakanie.

* Rozwéj umiejetnosci motorycznych moze by¢ opdzniony,
wiec dzieci mogg rowniez wymagac programow do
zarzadzania umiejetnosciami osobistymi, takimi jak
karmienie, mycie i ubieranie.

* Wykazano, ze programy stopniowego poradnictwa sg
skuteczne w nauczaniu dzieci z umiejetnosciami zycia
codziennego CDCS.

Dietetycy

* Moze by¢ konieczna zmiana diety w celu zaspokojenia
potrzeb medycznych dzieci, takich jak zaparcia i niskie
napiecie miesni jamy ustnej i przetyku.

* Niektdre dzieci mogg wymagac przecierania jedzenia.
Wazne jest, aby wprowadza¢ wymagajgce pokarmy,
aby wspomaoc funkcjonowanie jamy ustnej i rozwdj
mowy, ale nalezy to ocenia¢ indywidualnie, poniewaz
niektore dzieci z CDCS bedg wymagaty pokarmu
puree/miekkiego dtuzej niz inne.

Psychologowie

Psychologowie mogg zapewni¢ pomoc w dobrym
samopoczuciu dzieci z CDCS, a takze ich rodzicow/
opiekunéw/rodziny, ktérzy moga doswiadczac wysokiego
poziomu stresu i problemoéw ze zdrowiem psychicznym.

Dzieci z CDCS

* Dzieci mogg wykazywac trudne zachowania, takie jak
samookaleczenia, agresja, krzyki i krzyki. Wyzwalacze
tego zachowania moga by¢ spowodowane czynnikami
wewnetrznymi (b4l lub stymulacja sensoryczna) lub
czynnikami zewnetrznymi (pozytywne i negatywne
wzmochnienie spoteczne). Czynniki zwigzane z bdlem
nalezy wykluczy¢ przed podjeciem interwencji
behawioralnych.

* Nalezy pozostawi¢ czas i wiekszg liczbe sesji, aby
zmieni¢ ewentualnosc reakcji w interwencjach
behawioralnych.

* Pod wzgledem emocjonalnym wiekszo$¢ dorostych z CDCS
zgtasza wysoki poziom pozytywnego nastroju, chociaz niski
poziom nastroju mozna znalez¢ u oséb, ktére majg réwniez
inne problemy zdrowotne.



* Trudnosci ze snem, ktére nie sg spowodowane problemami
zdrowotnymi, mozna rozwigza¢, opracowujac plan
wspomagajacy sen i leki tylko wtedy, gdy dobre zachowania
i rutyny zwigzane ze snem nie s3 skuteczne. Warto
skonsultowac sie z lekarzem snu, poniewaz w wielu
przypadkach inne przyczyny, takie jak trudnosci w
uspokojeniu, mogg by¢ wiekszym problemem niz
opoznienie snu.

Rodzice/opiekunowie/rodzina

* Rodzice/opiekunowie moga odczuwac¢ smutek i
strate po zdiagnozowaniu u ich dziecka CDCS, a
takze w innych momentach ich zycia. Moga
rowniez doswiadczac izolacji spotecznej i
stygmatyzacji w codziennym zyciu, wiec dostep do
ustug wsparcia rodzicow moze by¢ przydatny.

+ Dzieci z CDCS mogga czasami wykazywac trudne
zachowanie, ktére moze wyczerpywac zasoby
rodzica/opiekuna/rodziny do radzenia sobie.

* W przypadku dziedzicznej postaci CDCS rodzice
moga odczuwac wine ,przyczynia sie” do zespotu.

* Narodziny dziecka mogg powodowac zmiany, zaréwno
pozytywne, jak i negatywne, w rodzinie, a to moze by¢
spotegowane tak czy inaczej, gdy dziecko ma réwniez
chorobe genetyczna.

+ Podobnie jak w przypadku innych rodzajéw niepetnosprawnosci,
rodzenstwo moze réwniez doswiadcza¢ negatywnych emocji i
zachowan w odpowiedzi na dziecko z CDCS, poniewaz czesto
poswigca sie mu mniej uwagi ze strony opiekunéw.

+ Opieka nad dzieckiem niepetnosprawnym moze by¢
meczaca. Wazne jest, aby rodzice/opiekunowie
pamietali o dbaniu o siebie. Moze to obejmowac
korzystanie z ustug zastepczych.

Nauczyciele

+ Dzieci z CDCS mogg doswiadcza¢ umiarkowanych do
powaznych trudnosci w nauce. Czesto majg lepsze
umiejetnosci jezykowe niz ekspresyjne, wiec moga
wymagac alternatywnych narzedzi
komunikacyjnych, aby zademonstrowac, ze
zrozumieli lekcje.

* Szkota zapewnia réwniez dzieciom z CDCS
mozliwos$¢ dalszego rozwijania umiejetnosci
komunikacyjnych i zyciowych, takich jak
Swiadomos¢ nieznajomego, podazanie za
wskazowkami, opisywanie osobistych uczu¢/
zdarzen i wtasciwe odpowiadanie na pytania.

+ Uczniowie z CDCS réwniez wydajg sie miec
podobienstwa do uczniéw z trudnosciami w uczeniu sie
niewerbalnym, zwtaszcza lepiej funkcjonujacych dzieci z
CDCS. Te lepiej funkcjonujace dzieci mogg miec
normalne przetwarzanie fonologiczne (rozumie¢ dzwieki
mowy, ktére sktadajg sie na jezyk mdéwiony), ale maja
trudnosci z prawidtowym uzywaniem gramatyki i
odpowiednim rozumieniem tekstu.

+ Uczniowie z nietypowym CDCS wydajg sie miec¢ trudnosci
w nauce w przeciwienstwie do trudnosci w uczeniu sie
ze Srednig lub bliska
przecietne poznanie.

* Stwierdzono, ze dzieci z CDCS w wieku 2-7 lat wykazujg
niski poziom zachowania ukierunkowanego na obiekt,
z uwaga skierowang na zachowania niezwigzane z
zadaniem, co powinno by¢ brane pod uwage podczas
edukacji danej osoby.

* Interakcja spoteczna dorostych i uwaga sg
wzmochieniem i motywatorem zachowania u
uczniéw z CDCS.

Wsparcie rodzinne i indywidualne

* Nalezy opracowac strategie umozliwiajgce wsparcie
dla catej rodziny, w tym rodzicéw, rodzenstwa i
dziadkdéw. Grupy wsparcia mogg zapewnic cenne
wsparcie réwiesnicze, pozwalajgc jednostkom tgczyc
sie i dzieli¢ doswiadczeniami z innymi w podobnej
sytuacji.

Osoby i cztonkowie rodzin powinni by¢ informowani
o korzystaniu z Internetu w celu uzyskania
informacji o CDCS. Powinni ostrzec o
niescistosciach wystepujgcych na niektérych
stronach internetowych i zacheca¢ do korzystania z
renomowanych witryn.




Wsparcie i zasoby

Wsparcie i rzecznictwo genetyczne

Cri du Chat Support Group of Australia Inc. Tel.:
6139775 9962 info@criduchat.asn.au

www.criduchat.asn.au

Genetyczna Sie¢ Wsparcia Wiktoria Tel:
03 8341 6315 E-mail: info@gsnv.org.au_

www.gsnv.org.au

Sie¢ Choréb Genetycznych i Rzadkich (WA)_
www.qgeneticandrarediseasenetwork.org.au

Stowarzyszenie Wsparcia Genetycznego Australazji_

Wwww. agsa-genet/csuggort. org.au

Wsparcie i rzecznictwo

Stowarzyszenie na rzecz Dzieci Niepetnosprawnych (VIC)
Ustugi rzecznicze i informacyjne dla dzieci niepetnosprawnych i ich
rodzin

http.//acd.org.au/

Osoby niepetnosprawne Australia_
http.//www.pwd.orqg.au

Fundacja Najlepsze Zycie

Wsparcie réwiesnicze i doswiadczenia poza domem dla dzieci i mtodych
dorostych zyjacych z niepetnosprawnoscia
www.bestlifefoundation.com.au

Wsparcie dla opiekunéw

Opiekunowie Australia
Telefon: 1800 242 636_
www.carersaustralia.com.au

Commonwealth Respite and Carelink Centre
Telefon: 1800 052 222 wwwa9.health.qov.au/ccsd/
index.cfm

Linki do wsparcia
finansowego i interwencji

Lepszy start
Ustuga finansowania wczesnej interwencji dla dzieci niepetnosprawnych,
do ktoérych kwalifikuje sie CDCS.

Tel.: 1800 242 631
www.betterstart.net.au

Narodowy System Ubezpieczen Inwalidzkich (NDIS) Telefon:
1800 800 110_https.//myplace.ndis.gov.au/ndisstorefront/
index.htm/

Centrelink
Telefon: 132717
www.humanservices. gov.au

Zasoby

Cri du Chat Support Group of Australia Inc. ,Pakiet
powitalny” — kontakt info@criduchat.asn.au

Facebook: Cri du Chat: Rodziny z Australii i Nowej Zelandii._hAttps.//
www.facebook.com/qroups/193249824069090/

Arkusz informacyiny Cri du Chat_www.betterhealth.vic.gov.au/bhcvz/
bhcarticles.nst/pages/ Cri_du_chat_Syndrome

Karta informacyjna pierwszego ratownika_https://fivepminus.orq/
wp-content/uploads/2017/02/First-Responder-Info-
Revsed-4-14-2014.pdf

Osobiste historie

http.//www.findresources.co.uk/the-Syndromes/cri-du-chat/ child-
stories

http://www.criduchat.asn.au/#!family-stories/c21kz

Strony miedzynarodowe
5 p Spoteczeristwo minus
(USA)_https.//fivepminus.orq

Grupa wsparcia Cri du Chat (Wielka
Brytania)_http.//criduchat.orq.uk

Wsparcie Cri du Chat (Whochy)_http.//www.criduchat.it
http://www.criduchat.it/ABC Criduchat English.htm

Wsparcie Cri du Chat (Brazylia) http://
www.portalcriduchat.com.br/novo/

Grupa wsparcia Cri du Chat (Niemcy)_
https.//5p-syndrom.de/5p-/index.php

Grupa wsparcia Cri du Chat (Hiszpania)_
http.//fundacionsindrome5p.orq

Grupa wsparcia Cri du Chat (Turcja),
http.//criduchatturkiye.com

Grupa wsparcia Cri du Chat z Nowej Zelandii_
http.//www.criduchat.org.nz

Kontakty e-mail dla innych krajow http://
www.criduchat.org/index.php/contact/

Dla pracownikéw stuzby zdrowia

Cri du Chat Support Group of Australia Inc._http://
www.criduchat.asn.au

Centrum Zaburzen Neurorozwojowych Cerebra, Szkota
Psychologii, Uniwersytet Birmingham_
www.findresources.co.uk/the-Syndromes/cri-du-chat

Centrum Zdrowia Niepetnosprawnosci Rozwojowej
Wiktoria http://www.cddh.monash.org/

Genetyka Strona gtowna Referencje_ghr.nlm.nih.gov/
condition/cri-du-chat-syndrom

s
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Sciezki skierowan

Ustugi w zakresie genetyki klinicznej

Aby uzyskac¢ dostep do ustug genetyki klinicznej, zazwyczaj wymagane jest

skierowanie od lekarza rodzinnego. Konsultacje genetyczne czesto obejmuja
konsultacje zaréwno z genetykiem, jak i doradcg genetycznym.

Wiktoria
WWW.VCGs.org.au

Nowa Potudniowa Walia

www.genetics.edu.au

Queensland
www.health.qld.gov.au/ghg

Zachodnia australia
http://kemh.health.wa.qov.au/services/qenetics

Nowa Zelandia
www.qgenetichealthservice.org.nz

Inne ustugi

Specjalisci medyczni i pokrewni pracownicy stuzby zdrowia sg
dostepni za posrednictwem szpitali publicznych i prywatnych.
Skierowania nalezy kierowa¢ do odpowiedniego osrodka.



Bibliografia

K. Arron, C. Oliver, K. Berg, J. Moss i C. Burbidge.
(2011). Rozpowszechnienie i fenomenologia zachowan
samookaleczajacych i agresywnych w zespotach genetycznych.
Journal of Intellectual Disability Research, 55, s. 109-120. Doi:
10.1111/j.1365-2788.2010.01337.x

Kornwalijski, KM (1996). Profil neuropsychologiczny
Zespot Cri du Chat bez znaczacych trudnosci w nauce. Medycyna
rozwojowa i neurologia dziecieca, 38, 941-944. Doi: 10.1111/
j1469-8749.1996.tb15050.x

Cornish, KM i Bramble, D. (2002) Zespét Cri-du-Chat:
korelacje genotyp-fenotyp i zalecenia dotyczace postepowania
klinicznego. Medycyna rozwojowa i neurologia dziecieca, 44, s.
494-497.

Cornish, KM, Cross, G., Green, A., Willatt, L. & Bradshaw,
JM (1999). Profil neuropsychologiczno-genetyczny atypowego
zespotu Cri-du-chat: Implikacje dla rokowania.
Journal of Medical Genetics, 36, 567-570.

Cornish, KM i Munir, F. (1998). Otwarta i ekspresyjna
umiejetnosci jezykowe u dzieci z zespotem Cri-du-chat. Journal of
Communication Disorders, 31,73-81. Doi: 10.1016/
$00021-9924(97)00052-X

Cornish, KM i Pigram, J. (1996). Rozwojowy i
behawioralne cechy zespotu Cri du Chat. Archiwa choréb w
dziecinstwie,75(5), 448-450.

Cuming, L., Diamond, D., Amirfeyz, R., Gargan, M. (2009).
Zespot Cri du Chata. Ortopedia i Trauma, 24 (2), s. 164-166.

Denny M., Marchand-Martella N., Martella R., Reilly JR,

Reilly, JF i Cleanthous, C. (2001). Korzystanie ze stopniowego
poradnictwa dostarczanego przez rodzicéw w celu uczenia
funkcjonalnych umiejetnosci zyciowych dziecka z zespotem Cri di Chat.
Edukacja i leczenie dzieci, 23 (4), s. 441-454.

G. Griffith, R. Hastings, S. Nash, M. Patalas, P. Howlin,

Moss, J., Oliver, C., Petty, J. i Tennicliffe, P. (2011). ,Trzeba usigsc¢ i
wyjasnic¢ to wszystko i wyttumaczy¢ sie”. Doswiadczenia matki zwigzane z
opieka nad dorostym z rzadkim genetycznym zespotem
niepetnosprawnosci intelektualnej. Journal of Genetic Counselling, 20, s.
165-177. Doi: 10.1007/s10897-010-9339-4

G. Griffith, R. Hastings, C. Oliver, P. Howlin, J. Moss, J. Petty.

& Tunnicliffe, P. (2011). Stres psychiczny i dobrostan matek i
ojcow dzieci z Zespotami Angelmana, Cornelii de Lange i Cri du
Chat. Journal of Intellectual Disability Research, 55, s. 397-411.
Doi: 10.1111/j.1365-2788.2011.01386.x

Kristoffersen, K. (2008) Rozwdéj mowy i jezyka w
Zespot Cri du Chat: krytyczna recenzja. Lingwistyka kliniczna i
fonetyka, 22 (6), s. 443-457.

Lefranc, V., de Luca, A. i Hankard, R. (2016). Energia biatkowa
niedozywienie u dzieci z zespotem Cri du Chat. American
Journal of Medical Genetics. s. 1358-1361. DOI: 10.1002/
ajma.a.37597.

A. Maas, R. Didden, H. Korzilius, W. Braam, Smits, M. & Curfs,
L. (2009). Sen u 0s6b z zespotem Cri du Chat: badanie
poréwnawcze. | Intellect Disabil Res. 53 (8),
s. 704-15. doi: 10.1111/j.1365-2788.2009.01184.x.

Mainardi, P., Perfumo, C.,Cali, A., Coucorde, G., Pastore,
G., Cavani, S., Zara, F., Overhauser, J., Pierluigi, M. i Dagna,
Bricarellia, F. (2001). Charakterystyka kliniczna i molekularna 80
pacjentéw z delecjami 5p: korelacja genotyp-fenotyp. Journal of
Medical Genetics, 38, 417-420.

Mainardi, P. (2006). Zespo6t Cri du Chata. Dziennik Orphanetu
choréb rzadkich, 1 (33). Doi: 10.1186/1750-1172-1-33.

Merkel, SI, Voepel-Lewis, T., Shayevitz, JR i Malviya,
S. (1997). FLACC: Skala behawioralna do oceny bélu
pooperacyjnego u matych dzieci. Pielegniarstwo pediatryczne,
23(3), s. 293-297.

J. Moss, C. Oliver, K. Berg, K. Kaur, L. Jephcott i Cornish,
K. (2008). Wystepowanie fenomenologii ze spektrum autyzmu w
zespotach Cornelia de Lange i Cri du Chat. American Journal of
Mental Retardation, 113, s. 278-291.

Moss J., Oliver C., Arron K., Burbidge C. i Berg K. (2009).
Wystepowanie i fenomenologia lub powtarzalne zachowania w
zespotach genetycznych. Journal of Autism and Developmental
Disorders, 39, s. 572-588.

Moss, J.,Howlin,P.,Hastings, RP,Beaumont, S. & Griffith,
G. (2013). Zachowania spoteczne i charakterystyka zaburzen ze
spektrum autyzmu w zespotach Angelmana, Cornelii de Lange i
Cri du Chat. American Journal on Intellectual and
Developmental Disabilities, lipiec 262-83.

J. Nguyen, K. Qualmann, R. Okashah, A. Reilly, Aleksiejew,
M. i Campbell, D. (2015). Usuniecie 5p: aktualna wiedza i przyszte
kierunki. American Journal of Medical Genetics, 169C, s. 224-238

Internetowe dziedziczenie Mendla w cztowieku (2010). Cri-du-czat
Zespot. Uniwersytet Johna Hopkinsa. http://omim.org/wpis/
123450

K. Pituch, V. Green, R. Didden, L. Whittle, M. O'Reilly,
Lancioni, G. i Sigafoos, J. (2010). Priorytety edukacyjne dla dzieci
z zespotem Cri-du-Chat. Journal of Developmental and Physical
Disability, 22 (65), s. 65-81. Doi: 10.1007/s10882-009-9172-6

Pizzamiglio, MR, Volpe, C. i Piccardi, L. (2013). podtuzny
badanie w nietypowym profilu Cri-du-chat: opis pojedynczego
przypadku. Opisy przypadkéw w medycynie klinicznej, 2, 2, doi:
http://dx.doi. org/10.4236/crcm.2013.22027.

Rodriquez-Caballero, A., Torres-Lagares, D., Rodriguez-Perez,
A., Serrera-Figallo, M., Hernandez-Guisado, J. i Machuca-Portillo,
G. (2010). Zespot Cri du Chat: krytyczna recenzja. Journal of
Medicina Oral, Patologia Oral, Cirugia Bucal.
15 (3), s. 473-478. Doi: 10.4317/medoral.15.e473

Ross-Collins, M. i Cornish, K. (2002.) Badanie
wystepowanie stereotypii, samookaleczen i agresji u dzieci i
mtodych dorostych z zespotem Cri du Chat. Journal of
Intellectual Disability Research, 46 (2), s. 133-140.

Sardina, JM, Walters, AR, Singh, KE, Owen, RX i Kimoni,
VE (2013). Poprawa typowego fenotypu poznawczego u pacjenta z
delecjg 5pter zwigzang z
Syndrom Cri du Chat oprécz czeSciowego zduplikowania CTNND2.
Am J Med Genet, cze$¢ A 164A: 1761-1764.

Sarimski, K. (2003). Zachowanie wczesnej zabawy u dzieci z
5p- Zespot (Cri-du-Chat). Journal of Intellectual Disability
Research, 47 (2), s. 113-120.

Sweeney, S. (2012). Syndrom Cri du Chat: Prezentacja przypadku
i przeglad. Dziennik Optometrii Behawioralnej, 23(4).

Virbalas, J., Palma, G. i Tan, M. (2009). Przeszkody do
komunikacja u dzieci z zespotem Cri du Chat. Journal of Voice, 26
(6), s. 821.e1-821.e3. Doi: http://dx.doi. org/10.1016/
j.jvoice.2012.06.005

Xi, Z., Geng, Q.,Luo, F..Xu, F. i Li, P.(2014). Podwigzanie multipleksowe
- zalezna amplifikacja sondy i analizy poréwnawczej hybrydyzacji
macierzy w celu diagnostyki prenatalnej nieprawidtowosci
cytogenetycznych. Molecular Cytogenetics, 7, 84. Pobrane z:
http://www.molecularcytogenetics.org/content/7/1/84



Cri du Chat
Grupa wsparcia
Australii Inc.

J“ﬂ .at‘, . _{, ﬁf" «1 Informacje te zostaty opracowane dla Cri du Chat Support Group of Australia
e s h‘!l e 2ERY e Inc. przez program wolontariuszy Genetic Support Network of Victoria
neto:X . vicior: (Murdoch Children's Research Institute).
emprweriny *4.4—»()«4:%'»5;' * a’-«ﬁpﬂﬁo&q
Recenzowany przez dr Susan Green, psychologa i rodzica CDCS, Susan
Green and Associates, dr Stephena Withersa, pediatrycznego genetyka
klinicznego, Gold Coast Paediatrics i profesora nadzwyczajnego
Honey Heussler, pediatra ds. rozwoju i zachowania, University of
Queensland.

Reciany)

Australian Government Dystrybucja informacji dla profesjonalistow zostata sfinansowana przez Better
Start for Children with a Disability, Department of Social Services.

Department of Social Services

Publikacja przygotowana przez JMAdvertising.

Wydanie I Sierpien 2017.

Chociaz dotozono wszelkich staran podczas jej przygotowania i
oczekuje sie, ze czytelnicy uznajg publikacje za uzyteczng, Cri du Chat Support
Group of Australia Inc. nie ponosi zadnej odpowiedzialnosci za jakiekolwiek
obrazenia, straty lub szkody rzekomo wynikajgce z wykorzystanie, zastosowanie
lub poleganie na tej publikacji lub jej zawartosci, w catosci lub w czesci. Kazda
osoba lub organ korzystajacy z tej publikacji robi to za wiedzg i z zastrzezeniem
niniejszego zastrzezenia.




