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Resumo- A sindrome de CRI-DU-CHAT tem sido uma das sindromes que pouco se pesquisa em se
tratando de aspectos comportamentais associada a ela, porém muito promissora para estudos de fenétipos,
€ a Sindrome 5p-, sindrome que faz parte do grupo de Sindromes de supressao parcial. Esse trabalho tem
como objetivo geral fazer um levantamento bibliografico sobre a Sindrome Cri du Chat e informar as
caracteristicas clinicas dessa sindrome a partir de uma revisdo de literatura. Com os dados analisados
pode-se constatar como resultado da pesquisa que as caracteristicas cranio-faciais da dele¢cao do braco
curto do cromossomo cinco envolve a regido orofacial com algumas pecularidades especificas.
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Area do Conhecimento: V- Ciéncias da Salde
Introducéo

As pesquisas de fendtipos tém garantido
grande ajuda quanto a posicdo que a desordens
genéticas afetam Varios aspectos do
comportamento, que vai de cognicdo e linguagem
até comportamentos mal adaptados e adaptados.
Uma das sindromes que tem tido menos linha de
pesquisa comportamental associada a ela, porém
muito promissora para estudos de fenétipos, é a
Sindrome 5p-, sindrome que faz parte do grupo de
Sindromes de supressao parcial
(CARAKUSHASKY, 1979; SARIMSKI, 2003).

Foi descoberta em 1963, na Franca a Sindrome
Cri du Chat pelo geneticista francés Dr. Jerone
Lejeune. A sindrome na época foi baseada em trés
casos, e ficou conhecida como sindrome 5p-
(menos), sindrome de Lejeune ou Sindrome do
Miado do Gato, devido ao choro caracteristico que
os bebés ou criancas apresentam serem parecidos
a um pequeno gato em sofrimento (BURNS e
BOTTINO, 1991, MUNIZ; BASTOS; AMARAL,
2002, FONTANELA et al., 2001).

O choro tipo miado de gato esta associado ha
uma malformacdo da laringe, Turleau e Grouchy,
(1977), observaram que os sinais acusticos que as
criancas apresentavam eram semelhantes aos
tracados sonoros de um gato (JONES, 1998,
BURNS e BOTTINO, 1991). Esse choro torna-se
menos caracteristico com o aumento da idade, de
acordo com o crescimento da crianga, dificultando

assim, os diagndsticos em pacientes maiores
(MUNIZ; BASTOS; AMARAL, 2002).

Essa sindrome é de origem genética com uma
anomalia cromossbmica rara, com incidéncia de
1:50. 000 nascimentos no mundo, sendo
caracterizado pela delacéo (quebra) do braco curto
de um dos pares do cromossomo 5. A causa €
apresentada como: esporadica, cerca de 85% dos
casos definidos como acidente biolégico, ja os
25% restantes originam-se secundariamente a
uma separacdo desigual de uma translocacao
parental , portanto, seria entdo uma heranca
genética, causada por uma translocagéo
equilibrada nos cromossomos de um dos pais, ndo
havendo, portanto, perda de material genético.
Neste caso um dos pais é apenas portador de
translocacéo equilibrada e perfeitamente normais,
gue geram uma crianca afetada com CDC (cri-du-
chat) na familia (FROTA et al.,, 1978; JONES,
1998). O diagnostico desta sindrome é definido
pelas caracteristicas clinicas e exame citogenético
da crianca afetada e feita uma orientacdo para os
genitores desta crianca (HANS e DIBBERN, 1992).

Este trabalho tem como objetivo realizar um m
levantamento bibliografico sobre a Sindrome Cri
du Chat e informar suas caracteristicas clinicas
cranio faciais.

Metodologia

Este trabalho foi elaborado a partir de uma
revisdo de literatura realizada através do uso da
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base de dados Medline, Lilacs e livros
relacionados a area, provenientes da Biblioteca da
Universidade do Vale do Paraiba, no periodo de
agosto de 2005 a setembro de 2006. Foram
selecionados os artigos e livros no total de 19 e 09
respectivamente, de interesse para o estudo, ou
seja, aqueles que faziam referéncia, em seus
dados, sobre a Sindrome Cri du Chat e suas
principais caracteristicas clinicas. As palavras
chaves utilizadas para pesquisa foram delecdo
cromossomo cinco, sindrome cri-du-chat e
caracteristicas clinicas.

Revisdo Bibliografica

Toda espécie humana possui um conjunto de
cromossomos que lhe caracteriza, denominado
genoma. A quantidade de cromossomos € o que
diferencia as espécies biolégicas, na espécie
humana. O numero correto é de 46 cromossomos,
sendo 23 de origem do gameta hapléide feminino
(6vulo) e 23 do gameta haploide masculino
(espermatozoéide) (BURNS, BOTTINO, 1991),

A delecdo é resultado de um desequilibrio
cromossbémico, devido a perda de um segmento
cromossémico. As dele¢Bes ocasionadas nos
cromossomos geralmente sdo mais graves em
relacéo as duplicagbes, chegando a conclusdo que
0 organismo humano aceita melhor o excesso de
material genético do que a falta dele, como é o
caso da sindrome Cri du Chat, conhecida como
Miado do Gato (BURNS, BOTTINO, 1991;
CARAKUSHASKY, 2001).

Ja translocacdo é um intercambio de material
genético entre cromossomos ndo homélogos.
Esse tipo de anomalia cromossO6mica estrutural
pode ser desequilibrada com perda de material
genético e delecdo cromossdmica, lesionando
assim o gen, ou equilibrada quando n&do h& perda
de material genético durante o reordamento
cromossémico, ndo lesionando o gen. A pessoa
portadora do fendmeno de translocacéo reciproca
equilibrada possue fendtipos normais, porém sua
descendéncia pode apresentar cromossopatias
(BURNS, BOTTINO, 1991 e FONTENLA et al.,
2001).

Essa alteracdo sO é detectada com exames
citogenéticos e muitos pais s6 descobrem quando
geram uma crianga com SCDC (sindrome cri-du-
chat). Tal fenbmeno geralmente é herdado das
maes e de familias com disturbios de monossomia
5p, trissomias 5p ou também uma inverséo
pericéntrica paterna (RONDON et al, 1986;
MUNIZ; BASTOS; AMARAL, 2002).

Cerruti descreveu em 2006 que a idade de
confirmagdo de diagnéstico mais precisa € por
volta do primeiro ano de vida, sendo o primeiro
més facil sua confirmagdo, enfatizando também
gue apos os seis anos de vida essa confirmagéo &

mais dificil, devido as modificagcbes das principais
caracteristicas mais freqientes (CERRUTI, 2006).

O retardo mental é constante em todos os
casos e as principais caracteristicas clinicas
incluem peso baixo ao nascer, hipotonia,
dificuldade de sucgédo, refluxo  géstrico,
microcefalia, rosto arredondado, presenca de
epicanto, hipertelorismo, assimetria facial, orelha
de implantacdo baixa, prega palmar Unica,
mandibula  pequena, queixo protraido e
suscetibilidade as infeccBes respiratérias e
gastrintestinais. Os aspectos pré-natais
caracterizam um crescimento lento intra-uterino,
movimentos fetais diminuidos e alteracdes
neurofaciais associadas a malformagfes neuro-
Osseas, como holoprosencefalia com espinha
bifida e meningomielocele, observados ao ultra-
som (TULLU, 1998; NEVES et al, 2001). A
dismorfia craniofacial (Figura 1) é caracterizada
pela microcefalia; a cara de lua; assimetria facial,
palato ogival, podendo ocorrer labio leporino ou de
um palato fendido; hipertelorismo ocular que é
caracterizado pelo distanciamento dos olhos,
aparece constantemente e pode ser comprovado
radiologicamente, é um dos sinais mais
importantes  acompanhado de  estrabismo
divergente, nos casos mais raros convergentes,
podendo existir outras doengas oculares como
miopia grave, coloboma_da iris e atrofia do nervo
Optico; base nasal alargada; mandibula pequena
com angulos arcaicos e queixo retraido; orelhas
de implantacdo baixa e condutos auditivos
estreitos (RONDON, 1986).

Figura 1: Caracteristicas Craniofacial

Apesar de toda limitagdo devido a deficiéncia
mental e ao comportamento mal adaptados
decorrentes da  sindrome, a educacgéo
especializada e a estimulagdo precoce,
possibilitara ao portador melhor adaptacdo e
aceitacdo da sociedade. O desenvolvimento da
crianca nao esta apenas relacionado a quantidade
de material genético perdido, mas principalmente
a estimulos cognitivos, motores e pedagdgicos
ofertados a cada paciente (MUNIZ; BASTOS;
AMARAL, 2002, SARIMSKI, 2003).

X1 Encontro Latino Americano de Iniciacéo Cientifica e

1657

VIl Encontro Latino Americano de Pés-Graduacéo — Universidade do Vale do Paraiba



Resultados e Discusséao

Para maior conhecimento das principais
manifestagfes da sindrome com o objetivo de
obter um diagnéstico precoce, analisamos 24
estudos de casos de pacientes com diagnéstico
confirmado de Cri du Chat, provenientes de
publicacdes, foram coletadas as caracteristicas
dismérficas cranio facial ao nascer.

Tabela 1: Principais caracteristicas dismérficas
cranio faciais na Sindrome Cri-du-Chat em
porcentagem.

Frequéncia %

Dismorfismo 24 100
-microcefalia 24 100
- hipertelorismo 11 45,8
- epicanto 12 50
-orelhas de implantacéo
baixa e mal formadas 11 45,8
-base alargada de nariz 9 37,5
- face redonda 5 20,8
- assimetria facial 5 20,8
-fissura palpebral 4 16,6
- micrognatia 5 20,8
- estrabismo 3 12,5

A tabela 1mostra que o dismorfismo facial é
apresentado em 100% dos casos. Cada estudo de
caso analisado apresentou algumas
caracteristicas em face, o hipertelorismo e
epicanto foram os mais comuns, com cerca de
58% e 45,8%. Contudo, esses valores s&o
inferiores a tabulacdo classica de Jones (1998),
gue demonstrou essas caracteristicas em 94% e
85% respectivamente; a mau formacdo e
implantagdo baixa de orelhas observada em
41,6%, ou seja, um pouco menos da metade dos
casos apresentaram essas caracteristicas; ja em
regido de nariz observou-se 29,16% de base
alargada de nariz, caracteristica ndo descrita em
tabulacdo classica de Jones assim como a
assimetria facial com 20,8% e a micrognatia com
16,6%, porém Carrau et al.,, (1982), tabula a
micrognatia em 85% dos casos. Conforme Muniz
(2002), a microcefalia apresentada nesses
pacientes pode levar a uma assimetria de face e a
micrognatia A fissura palpebral apresentou 16,6%
contrastando com a tabulacdo de Jones (1998)
gue é descrita com 81%; o estrabismo com 12,5%

também apresentou grande discrepancia com a
tabulacdo de Jones que descreve 61%.

Neves et al, (2001) relata que as
caracteristicas de cranio variam em braquicefalico
e dolicenfalico, é de forma normal. A delegéo
terminal em 5p pode gerar certas malformacgdes
do contorno 0sseo da sela turca e clivo, sendo
esta regido especificamente da base do cranio
gue se desenvolve em volta da notocordia, no
lugar de onde o tronco cerebral (derivado do
rombencéfalo) ponte e cerebelo desenvolvem-se
dorsalmente e de onde 0s neurdnios migram
ventralmente para laringe, regiées nas quais estao
intimamente envolvidas e afetadas na SDCD.

Rondon et al., (1986) ja caracterizava a
dismorfia craniofacial pela microcefalia; a cara de
lua; assimetria facial; palato ogival, podendo
ocorrer labio leporino ou de um palato fendido;
hipertelorismo ocular (distanciamento dos olhos)
aparece constantemente e pode ser comprovado
radiologicamente, é um dos sinais mais
importantes acompanhado de  estrabismo
divergente, (nos casos mais raros convergentes,
podendo existir outras doencas oculares como
miopia grave, coloboma_da iris e atrofia do nervo
Optico); base nasal alargada; mandibula pequena
com angulos arcaicos e queixo retraido; orelhas
de implantacdo baixa e condutos auditivos
estreitos.

Com esses dados analisados pode se
constatar que as caracteristicas da delecdo do
braco curto do cromossomo cinco envolve a regido
orofacial com algumas pecularidades especificas.

Conclusao

Concluiu-se com esse trabalho que a Sindrome
Cri du Chat foi esclarecida e que houve um
entendimento mais amplo sobre as principais
caracteristicas clinicas da envolvem
manifestagfes cranio faciais, confirmados pelos
achados bibliogréficos.

Também se pode concluir que o diagnéstico
guanto mais precoce, melhor sera o desempenho
neuropsicomotor da crianga, portanto, faz-se
necessario o conhecimento dessas caracteristicas
principais por toda equipe médica de
maternidades e centros pediatricos para que
essas criancas possam ser encaminhadas para
tratamentos especificos 0 mais rapido possivel.
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