Cri du chat-szindroma Az 5-0s kromoszoma rovid karjanak hianya okozza a
betegséget, igy 5p- betegségnek is nevezik. Legtobbszor

de novo mutacio eredményeként jon létre, de az esetek
10%-aban az egyik sziilénél talalhato kiegyensulyozott
1:20-50.000 transzlokacid kovetkezo generaciora vald atadodasa
kapcsan kiegyensulyozatlanna valasa eredményeként
jon létre a betegség. A CTNND?2 gén érintettsége keriilt
még leirasra a betegség kapcsan, melynek fontos
szerepét igazoltak a mentalis retardatiok kialakulasaban.
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Vezet6 tiinetek:

* mentalis érintettség

* microcephalia

* hypotonia

* hypertelorismus

e aproall

¢ alacsonyan il fiilek

* cl6fordulhat kardialis érintettség

¢ jellegzetes, macskanyavogasra emlékeztetd
sirasi hang

Kép forrasa:
http://www.newhealthguide.org/Life-

Expectancy-Of-Cri-Du-Chat-Syndrome.html




