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Resumen

El sindrome del maullido (del francés cri du chat), también llamado
sindrome de Lejeune, es una enfermedad congénita infrecuente con
alteracion cromosdmica provocada por un tipo de delecién autosdmica
terminal o intersticial del brazo corto del cromosoma 5, caracterizada por un
llanto que se asemeja al maullido de un gato y que se va modificando con el
tiempo.Las deleciones son aberraciones cromosémicas no balanceadas vy
consisten en la pérdida de un fragmento de un cromosoma, las mismas
pueden ser terminales, intersticiales o en anillo. El efecto fenotipico de la
delecién depende del cromosoma implicado y la longitud del segmento
delecionado. La apreciacion de esta aberracién estructural generalmente se
dificulta si se trata de deleciones terminals pequefas o intersticiales. Se tomé
una muestra de sangre periférica de un paciente para cultivo ya que present
distintas manifestaciones en su fenotipo que se hizo sospechar de una
cromosomopatia, dado por las caracteristicas del llanto y el estridor laringeo.
La muestra se cultivd y procesd segun las técnicas estandarizadas en nuestro
laboratorio, como resultado del diagndstico post-natal citogenético se
evidencié una delecion terminal del brazo corto del cromosoma 5 en las 20
metafases estudiadas (Linea pura) 46XY, del (5), (p13).
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Aberraciones Cromosomicas: Son cambios en el nUmero o estructura de los
cromosomas, originados por alteraciones que ocurren en los procesos de
sintesis del ADN vy divisién celular.

Clasificacion de las aberraciones cromosomicas:

- De NUmero: Son aquellas que originan una alteracién del niumero normal de
cromosomas (46).

- De Estructura: En estas solamente se afecta la estructura de uno o varios
cromosomas.

Aberraciones cromosomicas balanceadas: Las inversiones vy las

translocaciones. Es decir, los defectos que implican anormalidades de la

estructura del cromosoma, detectables a la observacidon microscopica, sin que

falte o sobre en apariencia, ningun segmento significativo de ADN.

Aberraciones cromosomicas no balanceadas: Todas las aberraciones
cromosdmicas de numero y las aberraciones cromosdmicas estructurales
siguientes: deleciones, duplicaciones e isocromosomas. Es decir, todas
aberraciones cromosdmicas que afecte al genoma por exceso o por defecto del
complemento cromosémico caracteristico del genoma Humano.

El Cri Du Chat es una aberracién cromosémica de estructura no balanceada
que ocurre por una delecién autosémica terminal o intersticial del brazo corto
del cromosoma 5, caracterizada por un llanto que se asemeja al maullido de
un gato y que se va modificando con el tiempo.

El sindrome del maullido fue descrito inicialmente por Jérbme Lejeune en
1963. Tiene una prevalencia estimada de aproximadamente de 1/20.000-
50.000 nacimientos y predomina en las nifias.

Origen y desarrollo

El proceso se presenta siempre en la concepcion. La persona afectada suele
presentar retraso de crecimiento intrauterino con peso bajo al nacimiento y
llanto caracteristico que recuerda al maullido de gato, por laringomalacia con
hipoplasia de la epiglotis y relajacidon de los pliegues ariepigldticos. La voz
caracteristica del periodo neonatal desaparece en los pacientes de mas edad.
Predomina en las nifias, y al nacimiento suele llamar la atencidn el tamafio del
craneo, que contrasta con la cara redonda y llena. El resultado de la anomalia
depende de lo que pase con los fragmentos, y en todos los casos se produce
una anomalia psiquica. En el 85-90% de los casos, el sindrome se da por
delecién o translocacién, ocurrida en el mismo paciente. En el 10-15%
restante, lo heredan de sus padres.

Los nifios se desarrollan lentamente y permanecen muy retrasados en cuanto
a su estatica y psicomotricidad. Al aumentar la edad se acentla el retraso de
las capacidades intelectuales.

El prondstico estd en relacion a las malformaciones y asocian retraso
psicomotor. En los afectados, sefiales como la curiosidad frente a lo nuevo,
deseos de comunicar lo aprendido, el interés por las reglas de convivencia,
interrelacién de sus experiencias personales, son actitudes muy valoradas para
su prondstico, al margen de sus posibilidades reales.
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Causas, incidencias y factores de riesgo

La mayoria de los casos de sindrome de cri du chat son esporadicos; entre el
10-15% de los casos se tratan de hijos de padres portadores de una
traslocacion.

La causa del sindrome del maullido del gato es la supresion de cierta
informacidon en el cromosoma 5, se trata de una delecidon localizada en el
cromosoma 5 en la banda 5p15. Es probable que se supriman multiples genes
en dicho cromosoma. Uno de los genes suprimidos llamado telomerasa
transcriptasa inversa (TERT, por sus siglas en inglés) esta comprometido en el
control del crecimiento celular y puede jugar un papel en la forma como se
desarrollan algunas de las caracteristicas de este sindrome.

La causa de esta rara supresion cromosémica se desconoce, pero se cree que
la mayoria de los casos se debe a la pérdida espontanea de una parte del
cromosoma 5 durante el desarrollo de un 6vulo o de un espermatozoide. Una
minoria de estos casos se debe a que uno de los padres es portador de una
reorganizacion del cromosoma 5 denominada traslocacion.

Entre 1 en 20.000 y 1 en 50.000 bebés se ven afectados por este sindrome
gue puede ser responsable de hasta el 1% de casos de retraso mental severo.
Los nifios con el sindrome del maullido presentan cominmente un llanto
caracteristico similar al maullido de este animal y también un grupo extenso
de anomalias de las cuales el retraso mental es la mas importante.

Caracteristicas clinicas
e Bajo peso al nacimiento: aproximadamente 2 kg.
e Crecimiento lento

e Llanto caracteristico: Caracteristicas diferenciales del sonido del llanto
respecto a bebes normales o con otras alteraciones. La altura sonora del
grito se encuentra mas o menos a una octava por encima del que
corresponde al lactante sano (frecuencia basica 600-900 Hz, en lugar de
200-550 Hz) pero puede elevarse en algunas circunstancias una octava
mas. El llanto en el sindrome Cri-du-chat es predominantemente
monotono con una altura tonal que puede permanecer invariable
durante unos segundos y, por tanto, marcada pobreza expresiva. El
nino afectado solo puede llorar de esta forma con independencia de que
tenga frio o hambre, sienta dolor o este irritado. Otra diferencia es que
el llanto de un bebe sano o con otra alteracién tiene una duracién
maxima de tres segundos, en el Cri-du-chat, se prolonga hasta los cinco
segundos. Con la edad esta caracteristica se mantiene, aunque
disminuye su caracter.

e Perimetro craneal reducido

o Deficiencia mental
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e Hipotonia
Caracteristicas del comportamiento

e Marcado sentido del humor.

e Carifo y afectividad.

e Miedo a determinados objetos.

e Timidez

e Conductas desafiantes.

e Agresiones y autolesiones: arafiazos, golpes en la cabeza, mordiscos en
las mufecas.

e Alteraciones a nivel psicofisico: disfuncidon en la coordinacion de
movimientos, reflejos y posturas, retraso en la organizacion de los
sentidos, sensaciones, las percepciones en lo cognitivo vy
fundamentalmente en la comunicacion y el lenguaje. Su
comportamiento mejora notablemente cuando se le ensefian sistemas
alternativos de la comunicacion: signos, fotografias, pictogramas, etc.)
y con tratamiento farmacoldgico.

Presentacion del caso:
Presentacion del Caso

Se trata de un transicional de 2 afos de edad de la raza blanca prcedencia
rural.

Antecedentes prenatales: embarazo normal.

Antecedentes natales: Tiempo de gestacidn de 42 semanas. Parto eutdcico,
peso: 3700g, Talla: 50cm, C.C: 33cm, APGAR: 8/9. Presento ictero fisioldgico.
A los 14 dias presentd una convulsion.

Arbol Genealdgico:

)

Examen Fisico:

Cabeza: craneo normoconfigurado, cara pequefa y plana, donde se observa
pseudoepicanto interno por caracteristicas faciales. Se observa ademas
menton en retrognatia.

Abdomen: se observa ligero aumento de volumen regiéon de epigastrio que
corresponde con hernia abdominal.
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Genitales externos: se observa hidrocele en testiculo derecho y hernia inguinal
derecha.

Neuromuscular: Presenta hipotonia generalizada.
Diagnoéstico:

Se toma muestra de sangre periférica para siembra de linfocitos y se le realiza
cariotipo para 450 bandas por la licenciada Natacha Morell Tejeda donde el dia
12/8/2020 se llega al resultado para 30 metafases estudiadas:
46,XY,del(5p)(p13).

Evolucion:

El paciente ha tenido una evolucion satisfactoria para su enfermedad dado por
su adecuado desarrollo psicomotor ya que camina, dice palabras cortas,
refiere la madre que come bien, desarrollo dentario adecuado, aunque
presenta ligera alopecia en la zona occipital redondeada de aproximadamente
3cm X 3cm que corresponde con lesidn micoética, la cual esta siendo tratada
por dermatologia.

Presenta ademas la facie caracteristica de nifio feliz, interactia con el medio y
con las personas. Presta atencion, aunque en el decubito prono presenta
hiperextension del cuello.
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