MARZENA BUCHNAT

Zespo6l Cri du Chat

Zespo6t Cri du Chat zostat po raz pierwszy opisany w 1963 roku przez fran-
cuskiego pediatre i genetyka profesora Jerome’a Lejeune’a. Zaobserwowat on
u trojga niespokrewnionych dzieci podobne cechy somatyczne i kliniczne,
miedzy innymi niski wzrost, asymetrie twarzy, mniejszy obwod gltowy, nie-
prawidtowy rozwoj i charakterystyczny, niespotykany u innych dzieci ptacz
przypominajacy miauczenie kota. Badania genetyczne ujawnity, ze u wszyst-
kich dzieci wystgpita aberracja chromosomowa w formie prostej cze$ciowej
delecji ramienia krotkiego jednego chromosomu z 5. pary. Poczatkowo witasnie
te objawy uznano za charakterystyczne dla tego zespotu, ktéry zostal nazwany
od specyficznego ptaczu dzieci zespotem kociego krzyku. Zesp6t Cri du Chat
(franc. Cri du Chat Syndrome, ang. Cat Cry Syndrome) w literaturze wystepuje
pod wieloma okre$leniami: zespét kociego ptaczu (krzyku) - obecnie zaznacza
sie tendencja odchodzenia od tej nazwy jako najbardziej naznaczajgcej dziec-
ko; zesp6t Lejeune’a - od nazwiska odkrywcy zaburzen; zespdt monosomii 5p
- charakteryzujacy sie niedoborem pojedynczego segmentu krétkiego ramie-
nia (p) chromosomu 5; zesp6t delecji 5p - zwigzany z delecjg czesci krétkiego
ramienia chromosomu 5 (Czapiga, 2008; Drewa, Ferenc, 2003; Posmyk, Midro,
2003).

Wspoétczesnie okresla sie czesto$¢ wystepowania tego zespotu na poziomie
od 1 na 20 000 do 1 na 50 000 zywych urodzen, a nie, jak wcze$niej sgdzono,
na poziomie 1 na 50 000. Badania pokazuja, ze zesp6t delecji 5p czeSciej wy-
stepuje u kobiet niZ mezczyzn - w stosunku 0,72 do 1. Zmienia sie tez wiedza
dotyczaca $miertelnosci dzieci z zespotem Cri du Chat. Poczagtkowo uznawano,
ze dzieci te przezywaja do okoto 3. roku zycia. Dzi$§ wiemy, Ze Smiertelnos¢
w okresie noworodkowym i niemowlecym jest uwarunkowana zmianami
w uktadzie oddechowym, pokarmowym i krazenia. Zapalenie ptuc, zachtysto-
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we zapalenie ptuc, wrodzone wady serca, zespét zaburzen oddychania sa naj-
czestszg przyczyna Smierci. Przy obecnym postepie medycy nawet istotne
zmiany w wymienionych wyzej uktadach nie wptywajg juz jednak tak znaczaco
na poziom letalno$ci dzieci z ta choroba (Czapiga, 2008; Mazurczak, 2004;
Posmyk, Midro, 2003; Collins, Cornish, 2002; Czochanska iin., 2001).

Etiologia i diagnoza

Zespo6t Cri du Chat to choroba genetyczna spowodowana aberracjg chro-
mosomowa powstajaca najczesciej de novo. Okoto 10-20% przypadkéw wyni-
ka z niezréwnowazonej translokacji chromosomowej lub mozaicyzmu, ktéry
moze by¢ dziedziczony od jednego z rodzicéw. Aberracja chromosomowa mo-
ze by¢ cze$ciowa lub catkowita. Catkowita delecja ramion krétkich chromoso-
mu 5 wystepuje jednak znacznie rzadziej. W 90% przypadkéw tego zespotu
stwierdzono niewystepowanie krétkiego ramienia 5 chromosomu, a w 10% jego
przemieszczenie. Ubytek odcinka chromosomu 5 w obrebie ramion krétkich
obejmuje co najmniej obszar krytyczny w rejonie 5p15-5p15.3, natomiast za
wystgpienie objawéw klinicznych jest odpowiedzialny ubytek w rejonie 5p15.2.
Objawy tego zespotu s3 spowodowane utrata wielu genéw zlokalizowanych
w tym obszarze. Badacze (za: <http://ghr.nlm.nih.gov/condition/cri-du-chat-
syndrome> [23.10.2010]) uwazaja, Ze to jednak utrata konkretnego genu
CTNNDZ jest odpowiedzialna za wystepowanie niepetnosprawno$ci intelektu-
alnej. Caly czas trwajg tez badania majgce okresli¢, jak utrata innych genow
wystepujacych w tym regionie wptywa na ujawnianie sie cech charaktery-
stycznych dla tego zespotu.

Podstawa diagnozy zespotu Cri du Chat, ktéry w systemie klasyfikacji
ICD-10 ma numer statystyczny Q93.4, jest rozpoznanie kliniczne odnoszace sie
do catoSciowego obrazu cech somatycznych i psychicznych, a nie poszczegél-
nych charakterystycznych cech, ktére moga mie¢ w tym zespole bardzo rézne
nasilenie. Rozpoznanie kliniczne jest weryfikowane za pomoca badan cytoge-
netycznych kariotypu dziecka i jego rodzicéw. W przypadku wystapienia niejas-
nosci stosowane sg bardziej czute metody diagnostyki cytogenetyki moleku-
larnej lub biologii molekularnej okreslajace utrate regionu lub regionéw kry-
tycznych (Czapiga, 2008; Meinardi, 2006; Mazurczak, 2004; Posmyk, Midro,
2003; Collins, Cornish, 2002; Cornish, Bramble, 2002).

Charakterystyczne objawy

Zespo6t monosomii 5p juz od urodzenia sie dziecka ujawnia calg grupag
wspélnych cech morfologicznych, klinicznych i behawioralnych. Nalezg do nich
cechy dysmorficzne twarzy, takie jak:
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- mikrocefalia (matogtowie);

- mikrognacja (niedorozwo6j Zzuchwy);

- zmarszczka nakatna - epicanthus (skéra nasady nosa rozcigga sie na we-
wnetrzny kat oka);

- hiperteloryzm oczny (szeroko rozstawione gatki oczne);

- nisko osadzone, dysplastyczne malzowiny uszne;

- okragta, asymetryczna twarz;

- wyrazne guzy czotowe;

- ptaska i szeroka nasada nosa;

- krotki grzbiet nosa;

- krotka rynienka podnosowa (filtrum);

- malta, cofnieta brodka.

Wraz z wiekiem niektoére z tych cech zmieniaja sie, na przyktad zmarszczka
nakatna czy hiperteloryzm sg znacznie mniej widoczne.

Oproécz cech dysmorficznych twarzy u dzieci z zespotem Cri du Chat mozna
zaobserwowac niskg mase urodzeniowg ciata, obniZone napiecie mieSniowe,
a takze nieprawidtowg budowe krtani, ktéra ma romboidalny ksztatt, jest mata
i waska, oraz nagtos$ni, ktora jest mata i hipotoniczna. W zwiagzku z nieprawi-
dtowa budowa i funkcjg krtani u dzieci pojawia sie specyficzny ptacz - mono-
tonny, z wysoka tonacja dZwiekdéw, przez co przypomina miauczenie kota (tak
zwany koci krzyk). Ptacz ten jednak moze zanika¢ w ciggu kilku do kilkunastu
miesiecy po urodzeniu (za zjawisko to odpowiedzialny jest obszar 5p15.3).
U dzieci z zespotem CdC spotyka sie rowniez zmiany kostno-stawowe: nad-
mierng ruchomos$¢ stawdéw, koslawos$¢ konczyn, kroétkie palce, palcozrosty,
ptaskostopie. Wystepuje rowniez bruzda poprzeczna dioni, jak i pojedyncza
bruzda zgieciowa w okolicy matego palca. Cechg charakterystyczng jest nisko-
rosto$¢ i opdznienie wzrostu, czesto wystepuje tez skolioza. Na skorze moga
wystepowac naczyniaki i wyros$la przeduszne. Dzieci te majg czesto jasng kar-
nacje.

Rzadziej pojawiaja sie zaburzenia narzadéw wewnetrznych. Ze strony
uktadu krwiono$nego najczesciej wystepujace wady serca to: ubytek przegro-
dy miedzykomorowej i miedzyprzedsionkowej, przetrwaty przewdd tetniczy,
rzadziej tetralogia Fallota. Do$¢ rzadko pojawiaja sie nieprawidtowosci w bu-
dowie i funkcji nerek. Wystepuja réwniez przepukliny: pepkowa, kresy bialej
czy pachwinowa. U dzieci z zespotem Cri du Chat nie odnotowano wad w bu-
dowie uktadu oddechowego, ale zauwazalna jest sktonno$¢ do czestych, na-
wracajacych infekcji drog oddechowych. W budowie ukladu piciowego
u chtopcéw spotyka sie spodziectwo, wnetrostwo, mate pracie oraz wodniaki
jadra. Natomiast u dziewczynek wystepuje niedorozwo6j warg sromowych
wiekszych, przerost techtaczki i dwurozna macica. W uktadzie nerwowym
zauwazalne sg objawy uszkodzenia osrodkowego uktadu nerwowego pod po-
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stacia niedowtadéw i/lub porazen zespotéw piramidowych, korowych lub
postaci wiotkich. Wystepuje rowniez epilepsja, zaburzenia koordynacji rucho-
wej i zmienne w okresie cyklu Zyciowego napiecie mie$niowe (obniZone
w okresie noworodkowym i wzmozone u starszych dzieci). Zaburzenia senso-
ryczne nie sg znaczace. U matych dzieci pojawia sie nawracajgce zapalenie
ucha $rodkowego, wystepuje sktonnos$¢ do krétkowzroczno$ci, zeza, rzadziej
zaémy czy sporadycznie zaniku nerwu wzrokowego (Czapiga, 2008; Meinardi,
2006; Korniszewski, 2005; Mazurczak, 2004; Posmyk, Midro, 2003; Collins,
Cornish, 2002; Cornish, Bramble, 2002; Kjaer, Niebuhr, 1999).

U dzieci z zespotem monosomii 5p czesto wystepuja zaburzenia mowy,
uwagi i motoryki, jak rowniez niepetnosprawnos$c¢ intelektualna. Ta ostatnia
(spowodowana utratg genu CTNNDZ) moze sie ujawnia¢ w réznym stopniu.
Badania psychologiczne (Czapiga, 2008; Cornish, Bramble, 2002; Cornish i in.,
1999) ukazuja nastepujacy rozktad stopnia niepelnosprawnosci intelektualnej
w zespole Cri du Chat:

- 70% dzieci wykazuje znaczng lub gteboka niepetnosprawnos¢ intelektu-
alng;

- 20% dzieci przejawia umiarkowang niepelnosprawnos$¢ intelektualng;

- 10% dzieci ma lekka niepelnosprawno$¢ intelektualna.

Odkryto rowniez charakterystyczne cechy zespotu Cri du Chat, jesli chodzi
o funkcjonowanie psychiczne, chociaz petnej spéjnosci w ich wystepowaniu
nie potwierdzono. Na ujawnienie sie tych cech ma jednak ogromny wptyw
osobowo$¢ dziecka i sposob jego wychowania oraz rodzaje wsparcia, jakie
uzyskato. Badania przeprowadzone w Stanach Zjednoczonych i Wielkiej Bry-
tanii przez Dykensa i Clarka dotyczace zaburzen adaptacyjnych oséb z zespo-
tem Cri du Chat pokazaty, Ze najbardziej istotnym problemem w badanej gru-
pie jest nadpobudliwo$¢ psychoruchowa (74-85% badanej grupy - badania
obejmowaty 146 dzieci z CdC). Wyrézniono rowniez inne zachowania, takie
jak: agresja wobec innych (70% badanej grupy), napady ztosci (67%), auto-
agresja (64%), samookaleczenia (61%), ogélne stany irytacji (55%) oraz za-
chowania stereotypowe (52%). Badania obejmowaly takze wptyw leczenia
farmakologicznego na zachowania nadpobudliwe. Wykazano, ze leki przeciw-
dziatajace nadpobudliwosci sa nieskuteczne, a nawet przynosza negatywne
rezultaty w postaci utrwalania stereotypowych ruchéw i autoagresji (Macie-
jewska, 2006; Czapiga, 2008). U os6b z CdC czesto wystepuja zaburzenia funk-
cjonowania, ale warto przytoczy¢ badania Carlin (1990) czy Wilkins i wsp6t-
pracownikéw (1983), w ktérych dzieci te opisane s3 jako przyjazne, pogodne
i zdolne do uczenia sie, szczegdlnie gdy s objete terapig odpowiednio dobrang
do ich potrzeb i mozliwosci.
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Mozliwos§ci rozwojowe

Dzieci z zespotem Cri du Chat od urodzenia nie rozwijajg sie prawidtowo.
Badania przeprowadzone w Stanach Zjednoczonych (Campbell, 2002) miaty na
celu okreslenie specyfiki ich rozwoju. Dzieci z CdC charakteryzowaty sie wy-
mienionymi nizej cechami.

W zakresie duzej motoryki:

- przewracaja sie Srednio okoto 7. miesigca, przy czym rozpietos¢ u bada-
nych dzieci wynosita 2-24 miesiecy (u dzieci zdrowych umiejetno$¢ ta jest
osiggana $rednio okoto 3. miesigca);

- siedza samodzielnie okoto 13. miesigca, rozpietos¢ 6.-36. miesigca (nor-
ma okoto 6. miesigca);

- petzaja okoto 13. miesigca, rozpieto$¢ 7.-36. miesigca (norma okoto 4,5
miesigca);

- chodza za raczke okoto 24. miesigca, rozpieto$¢ 10.-144. miesigca (norma
okoto 10. miesigca);

- chodza samodzielnie okoto 3. roku Zycia, rozpietos¢ 16.-144. miesigca
(norma okoto 12. miesigca);

- biegaja okoto 4. roku zycia, rozpieto$¢ 18.-144. miesiagca (norma okoto
16. miesigca).

W zakresie matej motoryki:

- chwytaja okoto 7,5 miesigca, rozpietos¢ 2.-36. miesigca (norma okoto 3,5
miesigca);

- wyciagaja raczki po przedmiot okoto 6,5 miesiaca, rozpieto$¢ 2.-36. mie-
sigca (norma okoto 4,5 miesigca);

- manipuluja przedmiotem okoto 12. miesigca, rozpieto$¢ 6.-48. miesigca
(norma okoto 6. miesigca).

W zakresie komunikacji:

- gaworza okoto 14. miesigca, rozpieto$¢ 4.-48. miesiecy (norma okoto 7.
miesigca);

- wypowiadaja pierwsze stowo okoto 23. miesiaca, rozpieto$¢ 7.-72. mie-
sigca (norma okoto 10. miesigca);

- rozumiejg polecenia okoto 23. miesigca, rozpieto$¢ 6.-120. miesigca
(norma okoto 10. miesigca);

- komunikujg sie innymi znakami okoto 2. roku zycia, rozpieto$¢ 1.-11. ro-
ku (norma okoto 12. miesigca);

- postuguja sie stowami okoto 4. roku, rozpieto$¢ 1.-12. roku (norma okoto
20. miesigca).

W zakresie funkcjonowania spotecznego:

- usmiechajg sie okoto 4. miesiaca, rozpieto$¢ 2.-18. miesigca (norma okoto
1,5 miesigca);
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- $mieja sie okoto 5. miesiaca, rozpieto$¢ 2.-18. miesigca (norma okoto 2.
miesigca);

- samodzielnie pijg z butelki okoto 10. miesigca, rozpietos$¢ 4.-24. miesigca
(norma okoto 5. miesigca);

- jedza rekoma okoto 17. miesigca, rozpietos¢ 6.-60. miesigca (norma okoto
5,5 miesigca);

- pija z kubka okoto 24. miesigca, rozpietos$¢ 8.-96. miesigca (norma okoto
11,5 miesigca);

- jedza za pomoca tyzeczki okoto 3,5 roku, rozpieto$¢ 9.-120. miesigca
(norma okoto 16. miesigca);

- $ciggaja rzeczy okoto 4. roku, rozpieto$s¢ 18. miesigca-14. roku (norma
okoto 19. miesigca);

- zaktadajg rzeczy okoto 5,5 roku, rozpietos$¢ 18. miesigca-12. roku (norma
okoto 3,5 lat);

- samodzielnie korzystajg z toalety okoto 6,5 roku, rozpieto$¢ 20. miesigca-
-16. roku (norma okoto 24. miesigca).

Badania wykazaty réwniez, Ze dzieci, ktére od poczatku byly poddane re-
habilitacji ruchowej, sSrednio o 2,5 miesigca wcze$niej zaczynaty samodzielnie
siedzie¢ i o okoto 9 miesiecy wczes$niej chodzi¢. Natomiast dzieci, ktére uczest-
niczyly we wczesnym usprawnianiu rozwoju, zaczety komunikowac¢ sie kilka
miesiecy wczesniej.

Przedstawione badania pokazujg charakterystyke rozwojowa dzieci z zespo-
tem Cri du Chat, ich mozliwosci, ale takze nieraz duze rozbieznos$ci w osigganiu
poszczegblnych kompetencji wynikajgce czesto z objecia dziecka wczesng inter-
wencja. Wczesna interwencja, ktéra podnosi realne mozliwosci rozwoju tych
dzieci, powinna by¢ oczywiscie przygotowana w jak najbardziej profesjonalny
sposOb. Zacza¢ trzeba jednak od diagnozy, ktéra im wczesniej jest postawiona,
tym szybciej pozwala na petne zrozumienie i okreslenie potrzeb rozwojowych.
Weczesna interwencja powinna obejmowac cato$ciowy rozwoj dziecka, czyli
zaréwno sfere fizyczna, jak i psychiczna, spoteczng czy poznawcza, dlatego
najbardziej pozadane s3 zespoty specjalistow, ktére wspolnie dokonujg dia-
gnozy funkcjonalnej dziecka i okreslaja optymalne kierunki jego terapii. Jezeli
rodzice nie majg mozliwosci znalezienia sie pod opieka takiego zespotu, warto,
by sami koordynowali wszechstronny rozwoéj swojego dziecka. Dzieci z zespo-
tem Cri du Chat z racji swojej specyfiki rozwojowej powinny by¢ objete rehabi-
litacjg ruchowa w celu usprawnienia duzej i matej motoryki, ale takze stymulacja
polisensoryczng w celu rozwoju somatognozji (Swiadomosci wtasnego ciata).
Oprécz usprawniania ruchowego rdéwnolegle powinno by¢ im udzielone
wsparcie logopedyczne, pedagogiczne i psychologiczne. Skupienie sie na funk-
cjonalnej komunikacji, ktéra powinna by¢ przewidziana w programach wczes-
nej interwencji, ma szczegdlne znaczenie, poniewaz obserwuje sie u chorych
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zaburzenia w zakresie komunikacji. Jednak trzeba pamieta¢, ze praca nad roz-
wojem kompetencji jezykowych tych dzieci jest niezwykle trudna i wymaga
bardzo zindywidualizowanego podejscia. Nieraz potrzebne jest wiaczenie do-
datkowych form terapii, na przyktad delfinoterapii czy dogoterapii, aby zbu-
dowa¢ cho¢by motywacje do podjecia pracy w tym obszarze. Wsparcie peda-
gogiczno-psychologiczne obejmujace trenowanie poszczegélnych procesow
orientacyjno-poznawczych, motywacyjnych, emocjonalnych, umiejetnosci spo-
tecznych ma zapewnié¢ poprawe funkcjonowania dzieci. Tylko systematyczna
praca wspierajaca rozwdj dziecka z zespotem Cri du Chat pozwala na jego
optymalny rozwdj intelektualny, fizyczny, emocjonalny i spoteczny.
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