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Syndrom Cri du chat

e Karyotyp: NejCastégji: 46,XX,del(5p) nebo 46,XY,del(5p) (del = delece kratkého
raménka 5. chromozomu)

e Incidence: Priblizné 1:20 000, Castéji postihuje divky, postizeni vSak mohou byt i
chlapci

e Podstata: Delece Casti kratkého raménka chromozomu 5 — ztrata genu dualezitych pro
vyvoj mozku a hlasivek

e Formy: De novo (noveé vznikla delece — vétsina pripadi), nékdy rodic je nosic

balancované translokace



Syndrom Cri du chat

e Priznaky: Typicky "koci€i" plaé novorozencu (vysoky tén)

e Mikrocéfalie - mala hlava, kulaty obliCej, Siroké oci

i -
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e Hypotonie - snizeny svalovy tonus ——

e Mentalni retardace rizného stupné

e Rustova retardace

e Mozné srdeCni a dalSi vrozené vady




Syndrom Cri du chat

e Diagnostika/vysSetreni: Karyotypizace (cytogenetické vysetreni) — odhali deleci 5p
e Modernégji: FISH (fluorescencéni in situ hybridizace)
e Prenatalni diagnostika — z plodové vody (amniocentéza) nebo choriovych klku

e Ultrazvuk — nespecifické znaky (zpomaleny rust, vyvojové vady)



DéKkuji za pozornost!



