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Resumo

A sindrome de Cri Du Chat (SCDC) é uma sindrome genética que deve ser reconhecida e diagnosticada precocemente
para que haja acompanhamento e intervengdo multidisciplinar precoces. Descrevemos o caso de uma recém-nascida
em que foi suspeitada a SCDC na sala de parto devido a choro estridente e assimetria facial. Descrevemos também
a investigacdo realizada até o fechamento do diagndstico e a evolugdo clinica até os nove meses de idade. Com o
diagndstico definido, a crianga recebeu alta da maternidade em acompanhamento com equipe multidisciplinar,
visando diminuir os possiveis déficits e atrasos no seu desenvolvimento.

Abstract

Cri Du Chat Syndrome (SCDC) is a genetic syndrome that must be recognized and diagnosed as soon as possible for
early follow-up and multidisciplinary intervention. We describe the case of a female newborn who was suspected at
SCDC at delivery room due to high-pitched crying and facial asymmetry. We also describe the investigation until the
final diagnosis and the clinical evolution up to nine months of age of the child. After the diagnosis was confirmed,
our pacient received hospital discharge with follow-up of multidisciplinary team in order to reduce development
impairments.
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INTRODUCAO

Asindrome de dele¢do do cromossomo 5p ou sindrome
Cri Du Chat (SCDC) ou sindrome do miado do gato apresenta
uma incidéncia de aproximadamente 1:45.000 bebés nascidos
vivos. Em 85% dos casos, resultam de uma delegdo parcial do
brago curto do cromossomo 5 e os demais casos derivam de uma
translocacdo parental envolvendo o 5p*.

O diagndstico da SCDC é suspeitado a partir das
manifestacgdes clinicas tipicas e a analise do caridtipo confirma a
suspeita clinica. As manifestacdes clinicas variam de acordo com
a alteragdo cromossdmica, contudo as bandas cromossémicas
5p15.2 e 5p15.3 estdo sempre incluidas e abrangem a regido
critica para o fenétipo?3.

RELATO DE CASO

Recém-nascido (RN), sexo feminino, nascido de parto
cesariano devido a parada de progressao, com idade gestacional
de 39 semanas. Ao nascimento, peso de 3.205g (adequado para
aidade gestacional), comprimento de 50cm e perimetro cefalico
de 33cm. Filha de pais ndo consanguineos, mae sem historia de
gestagOes e abortos prévios e sem antecedentes familiares de
sindromes genéticas conhecidas. Sem relato de uso de alcool ou
drogas durante a gravidez. Nasceu em boas condigdes clinicas
(Apgar 9/9), sem necessidade de reanimagdo neonatal.

Durante exame fisico inicial na sala de parto, foi
identificada presenga de choro estridente e assimetria facial e
craniana. Encaminhada, entdo, ao alojamento conjunto (ALCON)
e solicitado parecer de geneticista. No ALCON, apresentou boa
aceitacdo do seio materno e mantinha preferéncia por manter
a cabeca virada para o lado esquerdo. No quarto dia de vida,
foi avaliada por geneticista que descreveu diversas dismorfias,
como plagiocefalia, assimetria de fronte, sobrancelhas rarefeitas,
raiz nasal alta, dorso nasal alto, fendas palpebrais obliquas
e alongadas, Iabio superior fino e pés com halux alongados
apresentando desvio lateral (Figura 1).

No quinto dia de vida, apresentou equivalente
convulsivo, manifestando-se comirritabilidade, choro estridente
e pausas respiratorias seguidas de movimentos toénicos dos
membros inferiores e superiores. Foi encaminhada para
unidade de terapia intensiva neonatal (UTIN) e instituida terapia
anticonvulsivante com fenobarbital.

Em investigagdo complementar, realizado
eletroencefalograma que evidenciou atividade de base
assimétrica, auséncia de elementos fisiolédgicos normais e
presenca de atividade lenta focal em regido temporal esquerda.
Realizou ainda ecocardiograma, eletrocardiograma e ecografia
cerebral e de rins e vias urindrias, que ndo apresentaram
alteragOes, exceto pequena dilatagdo de ventriculos cerebrais
laterais. Realizado cariétipo que demonstrou deleg¢do do
cromossomo 5, confirmando diagndstico de SCDC.

Apresentou novo equivalente convulsivo 24 horas apds o
primeiro episddio, e, apds 5 dias de internagao em UTIN, retornou
para o ALCON, onde seguiu sem demais intercorréncias. Teve
alta hospitalar com 19 dias de vida, em aleitamento materno
exclusivo, com prescrigdao de fenobarbital e com orientagdo de
seguimento ambulatorial com a equipe da genética, neurologia
e equipe multidisciplinar.

Apds alta hospitalar, ndo apresentou novos episddios
convulsivos e necessidade de internagdo hospitalar. Evoluiu
com dificuldade de sucg¢do no seio materno e com baixo ganho
ponderal, ndo sendo possivel manter aleitamento materno
exclusivo até o sexto més de vida e sendo introduzida férmula
infantil. Atualmente estd com 9 meses de idade, com peso atual
de 6.495g (abaixo do Z score -2), 69 cm de estatura (entre Z score
-2 e-1) e 37,5cm de perimetro cefélico (abaixo do Z score -3).

Vem realizando estimulacdo precoce desde os
primeiros dias de vida e até o momento apresenta atraso do
desenvolvimento neuropsicomotor, embora venha ganhando
competéncias com a estimulagdo. Fixou o olhar e teve sorriso
social com 3 meses, comegou a rolar com 5 meses, sentou sem
apoio com 8 meses e ainda nao engatinha. Realizada introdugdo

(1c)

Figura 1. Paciente com sindrome Cri Du Chat: A. Logo apds o nascimento; B. Nos primeiros dias de vida; C. Com 9 meses de idade.
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alimentar com alimentos sdélidos por volta de 6 meses, com
aceitacdo adequada e sem dificuldade de degluticdo. Apesar da
aceitacdo adequada da dieta, apresenta dificuldade de ganho
ponderal, estando em acompanhamento nutricional.

DISCUSSAO

A sindrome Cri Du Chat pode apresentar diversas
anormalidades clinicas, sendo a mais caracteristica o choro
neonatal estridente, de alto volume, monocromatico e que
se assemelha ao choro de um gato, o que leva a sindrome a
também ser conhecida como sindrome do miado do gato®. Tal
choro é provavelmente devido a anomalias da laringe (pequena,
estreita, em forma de diamante) e da epiglote (flacida, pequena,
hipotonica), tende a desaparecer com o crescimento da crianca
e, apesar de ser o achado mais caracteristico, ndo é considerado
patognoménico*®.

As criangas portadoras da SCDC constantemente
apresentam deficiéncia intelectual grave. Outra caracteristica
comum ¢é a microcefalia, que, no caso relatado, é bem
demonstrado na analise do grafico de perimetro cefdlico,
observando-se uma piora da microcefalia com o passar dos
meses (Figura 2). Além disso, também podem apresentar
defeitos cardiacos, hipotonia, convulsGes de dificil controle e
caracteristicas faciais dismorficas, tais como face arredondada e
assimétrica, hipertelorismo, fissura palpebral inclinada para baixo,
epicanto, orelhas de baixa implantacdo, ponte nasal alargada e
micrognatia. Tais manifestacdes clinicas sdo varidveis devido a
presenca de diferentes alteragdoes cromossdmicas que envolvem
o cromossomo 5, determinando assim fendtipos diferentes®>.

Gréfico de Perimetro Cefdlico para Idade de 0 a 2 Anos

PC para Idade 0 a 2 anos
PC acima do esperado para a idade> +2 escores z
PC adequado para idade < +2 escores z e = - 2 escores

O baixo peso ao nascer, a dificuldade de suc¢do, com
consequente dificuldade para manter o aleitamento materno
e o baixo ganho ponderal estdo presentes em grande parte das
criangas portadoras da sindrome®. No caso apresentado, o RN ndo
apresentou baixo peso ao nascimento e teve boa aceitagdo do seio
materno nos primeiros dias de vida, contudo, ao longo do tempo,
foi demonstrando uma dificuldade de sucgdo associada a baixo
ganho ponderal, havendo necessidade de intervencgao nutricional.

O diagndstico da SCDC é suspeitado a partir das
manifestagdes clinicas tipicas ja citadas e a andlise do cariétipo
confirma o diagndstico, demonstrando delec¢do parcial do brago
curto ou translocagdo parental do cromossomo 5p. Em casos
duvidosos, a analise FISH (Fluorescent In Situ Hybridization —
mapeamento de um gene por hibridizagdo molecular de uma
sequéncia de DNA) ird confirmar o diagnéstico®2.

Apds a suspeita diagndstica, faz-se necessario o
aconselhamento genético pré-teste para explicar e elucidar quais
os testes planejados, os resultados esperados e suas limitagoes
para os familiares. J& no aconselhamento genético pos-teste,
é de real importancia informar a familia sobre as condi¢des do
paciente, fornecer esclarecimentos sobre a sindrome e apoiar
0s pais apds o diagndstico’. Além disso, o aconselhamento
incluird discussao sobre opgGes reprodutivas e extensdo de testes
genéticos para outros membros da familia. Sabe-se que cerca de
80% dos casos de SCDC sdo decorrentes de uma mutagdo nova,
apresentando um risco de recorréncia desprezivel, entretanto
deve ser solicitado cariétipo com banda G no sangue periférico
para os pais que tém filho com SCDC, pois, em 10% desses casos,
o risco de recorréncia pode ser maior devido a um rearranjo
cromossdémico balanceado no material genético de um dos
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Figura 2. Grafico de perimetro cefalico para idade desde o nascimento até 9 meses de idade.
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pais, podendo ser inversdo (10% dos casos) e translocagdo
balanceada (90% dos casos)®. Mesmo nos casos em que 0s pais
nao apresentem desejo reprodutivo, o caridtipo dos pais ainda
se aplica caso ja tenham outros filhos, pois algum desses filhos
podera ter herdado a alteragdo cromossomica balanceada de um
dos pais e, assim, tera um maior risco de ter um filho com SCDC®.

Na avaliagdo complementar, é imprescindivel uma
avaliacdo cardioldgica completa com eletrocardiograma e
ecocardiograma, para descartar malformagdes cardiacas,
que afetam cerca de 15% a 20% dos pacientes. As emissdes
otoacusticas e o reflexo vermelho ocular devem ser realizados
como em todos os recém-nascidos. E sugerido ainda a realizacdo
de ecografia transfontanela, por ser um exame de fécil acesso,
amplamente disponivel, ndo invasivo e que permite avaliar
presenca de malformagdes cerebrais. Além disso, é necessdrio
realizagdo de avaliagdo neuroldgica nas primeiras semanas ou
assim que possivel apds o diagndstico’.

Ndo hd uma terapia especifica para os pacientes
portadores dessa sindrome, mas intervencgdes reabilitativas
e educacionais precoces melhoram o progndstico e resultam
em um progresso considerdvel no ajuste social dos pacientes?.
E sabido que o primeiro ano de vida é o mais relevante para
determinar o desenvolvimento futuro, sendo entdo indicado
desde os primeiros dias de vida realiza¢do de estimulagao precoce
e acompanhamento multidisciplinar para que possiveis atrasos
no desenvolvimento sejam identificados o mais precocemente
e que haja uma intervencdo a fim de que a crianca alcance os
melhores resultados possiveis®.

Além disso, € amplamente reconhecido que o
envolvimento da familia em programas educacionais e de
reabilitagdo permite alcangar um melhor desenvolvimento
psicomotor, linguistico e social da crianga®®. No caso em questdo,
a crianga atualmente possui um desenvolvimento otimizado
dentro de seu contexto, o que pode ser atribuido ao envolvimento
e estimulos realizados pela prépria familia que foi orientada e
esclarecida sobre a importancia de tais estimulos, além, claro,
do acompanhamento multidisciplinar que ela realiza desde
os primeiros meses de vida, reforcando a importancia de tais
intervengoes.
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Ressalta-se a importancia de que os sinais dismorficos
da SCDC sejam reconhecidos ainda no periodo neonatal, para
que seja realizada confirmacao diagndstica o mais precocemente
possivel, ja que o diagndstico precoce impacta diretamente no
progndstico dessas criangas.

Esse relato de caso teve aprovagdo do comité de ética
em pesquisa sob o numero do CAAE 45392821.3.0000.5553 com
autorizacdo dos responsaveis pelo paciente, que assinaram o
termo de consentimento livre e esclarecido e o termo de cessao
de imagem, autorizando, assim, sua publicagdo.
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