Ulkemizde “kedi miyavlamasi sendromu” olarak bilinen “Cri du chat sendromu” ne anlama gelir, ne gibi etkileri vardir, tedavisi nasil olur?
Tiim bu sorularin yanitlarini Mugla muhabirimiz Burcu Senler veriyor.

CRI DU CHAT SENDROMU

!

ilk kez 1963 yilinda Jerome Lejune tarafin-
dan rapor edilen “cri du chat sendromu”, kromo-
zom 5’in kisa kolunun yaklasik yarisinin eksik ol-
masiyla ortaya ¢ikar. Sendromun genetik tanimi
46,-5p olarak gosterilmektedir. Bu tanimlama,
kisinin 46 kromozoma sahip oldugunu ancak 5.
kromozomun p kolunun (kisa kol, petit) bir kis-
minin ya da tiiminiin bulunmadigi anlamina gel-
mektedir.

50.000’de bir sikhkta rastlanilan bu send-
rom, cat-cry syndrome, 5P minus syndrome, Le
Jeune’s syndrome ya da iilkemizdeki tanimiyla
kedi miyavlamasi sendromu adlariyla da bilinir.
Bir tip Kromozom mutasyonu sonucunda
DNA’daki bir bazin ya da bazlarin yok olmasi ha-
line delesyon denir.

Delesyonun biiyiikliigi bebeklerin fiziksel,
psikomotor ve zihinsel yetilerinin diizeyini etki-
ler.

Bu kromozal delesyon, yaklasik %80 oranin-
da yumurtanin ya da spermin dogal gelisiminde
kromozom 5’in bir kisminin kaybolmasiyla, %10-
13 oraninda ebeveynlerden birinin translokasyon
adi verilen yeniden diizenlenmis kromozom 5 ta-
simasiyla ve %7-10 oraninda genetik anomali so-
nucunda meydana gelmistir. Kiz cocuklarda er-
kek cocuklardan 1,5 kat daha fazla bu sendroma
rastlanilmaktadir. Pek ¢ok vakada delesyon do-
Galdir ve olusumunda hicbir 6zel sebep belirlene-
menmistir. Dolayisiyla bu sendromda ebeveynlerin
bir hatasi yoktur. Cri du chat sendromu amni-
osentez ya da hamileligin ilk ii¢ ayinda CVS (Cho-
rionic Villus Sampling) uygulanmasiyla belirlene-
bilir.

Semptomlar

Sendroma adini veren, kedi sesine benzer
cok tiz ve zayif aglama sesi; disiik dogum agirli-
g1 ve yavas gelisim; kiiciik kafatasi ebati (micro-
cephaly); genis gz yapisi (hipertelorism); yuvar-
lak yiiz; alcak burun kemigi; kiiciik cene yapisi
(micrognathia); damak yapisinda farklilk (genel-
likle yiiksek ve dar damak yapis); kulaklarda se-
kil bozuklugu; g6z kapag iistiinde katlanma; el
ve ayak parmaklar arasinda kismi perde; tam ta-
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mamlanmamis ya da yavas motor beceriler ve zi-
hinsel gerilik bu sendromun baslica belirtileridir.

Saglik Problemleri

Cri du chat sendromunun sebep oldugu bas-
lica saglik problemleri sunlardir: Emmede ve yut-
kunmada zorluklar; mide rahatsizliklari; kabizlik;
solunum sistemi enfeksiyonlari; sasilik gibi géz,
bobrek, kalp sorunlari; fitik; kalca ve ayaklarda
kemik bozukluklari; ciliz ses tonu; solunumun ge-
cici olarak durmasi; uyku bozukluklari; karin ag-
nisi; zayif kas yapisi.

Tedavisi

Bu tiir kromozal vakalar icin gen terapisi ve
teknik heniiz gelismis degildir. Cri du chat send-
romu icin hicbir 6zel tedavi yontemi mevcut de-
gildir. Ancak sendromun neden oldugu pek cok
tibbi sorun, standart yollarla basarili bir sekilde
tedavi edilmektedir. Ayrica hastalara erken yas-
larda, fizikoterapi, konusma terapisi, duygusal
entegrasyonlar, davraniglarini kontrol etmesini
saglayacak terapiler uygulanabilir.

Eger bir cocukta bu sendroma rastlaniimissa,
ebeveynler genetik rehberlik yardimi almal ve
cocuktaki kromozom 5’teki delesyona neden
olan yeniden diizenlenmis kromozomlara sahip

Kromozom 5
Kisa Kol 5p’nin haritasi

515.33
5p15.32

“miyavlama”
(cry) bolgesi

“miyavlama” (cry)
hari¢ temel ozellikler
icin kritik bolge

5p14 bandi —

uzun kol 5q

olup olmadiklarindan emin olmak icin karyotip
testine tabi tutulmahdirlar.

Sendromun etkileri agir olmakla beraber co-
cuklarin bircogu egitilebilir oranda sosyal gelisim
gosterebilir. Evde bakilan ve erken egitilen birey-
ler goreceli olarak kendilerine bakmayi ve dzel
iletisim kurmayi 6grenebilirler.

Kaynaklar
www.criduchat.asn.au
www.chclibrary.org/micromed/00044350.html|
www.criduchat.asn.au/criduchat/what.htm
www.betterhealth.vic.gov.au/bhcv2/bhcarticles.nsf/
pages/Cri_du_chat_syndrome?
http://gslc.genetics.utah.edu/units/disorders/karyotype/criduchat.c
fm
http://health.allrefer.com/health/cri-du-chat-syndrome-info.html
www.fiveminus.org/



