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Se presenta el caso de una paciente de 45 dias de nacida. con diagndstice de sindrame
grito de gato, que fue investigada en los departamentos de endocrinologia infantil ¥ it
genetica del Instituto de Endocrinologia y Enfermedades Metabdlicas. Se analiza el cuadro
clinico, diagnostico diferencial ¥y estudio citogenético de esta afeccion,

En 1963, Lejeune y colaboradores lla-
maron la atencidn por primera vez acer-
ca de un grupo de nifos con las siguien-
tes caracteristicas: llanto parecido al
maullido de un gato, retraso mental v
del crecimiento, microcefalia, hipertelo-
rismo, epicanto, ojos con implantacidn
haja v disposicion antimongoloide, es.
trabismo, micrognatia, facies redondea-
da. dermatoglifo anormal y delecion del
brazo corto de un cromosoma del grupo
5. por las caracteristicas del llanto la
entidad fue denominada “maladie du cri
du chat” o sindrome del grito de gato.

Hasta 1972 se han sefalado unos 100
casos en la literatura médica mundial.’
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Laboratorio de citogendtica del |[EEM

Muestro propodsito es presentar una
paciente de 45 dias de edad con esta
afeccidn: fue estudiada en los departa-
mentos de endocrinologia infantil v ci-
togenética del Instituto de Endocrinolo.
gia y Enfermedades Metahdlicas,

Presentacion del caso

¥Y.C.M., HC: 609227 Paciente del sexo feme.
ning, de la raza blanca. de 45 dias de edad que
presenta desde el nacimiento crisis de cianosis
al llorar ¥ al tomar los alimentos: es vista por
un facultativo. el cual le diagnostica espasmo
del sollozo y posteriormente otro la remite a
nuastro departamento para descartar alguna en-
docrinopatia. .

Antecedentes patoldgicos prenatales v posna-
tales: son normales, Macié de parto demorado
con sufrimiento fetal: pesd al nacer 65 Ifbras:
refieren que su llanto es semejante al maullido
de un gato desde que nacid. Alimentacidn: Exis-
te dificultad en ocasiones para tomar los ali-
mentos [leche],

Antecedentes patologicos familigres: abuelo
paterno con diabetes mellitus.



Figura 1. Notense las caracteristicas de ls cara y ol apendice presu.

ricular.

Figura 2, Cariograms de la paciente Y.O.M, $6XX8p-

Examen fisico: se recogieron los siguientes
datog ‘positivos: peso: 4.5 kgr talla: 56 omyg
circunferencia cefilica: 325 cm; edad-peso: en-
tre 2 ¥ 3 meses; edadtalla: entre 2 y 3 meses.
Aparatos cardiovascular v respiratorio: norma-
les, Existe ligera hipotonia, llante semejante
al maullide de un gato. hiperteélerismo, implan-

laon baje de las orefjas v apéndice accesorio
proavricular (figura 1),

Crmplementarioz;  hemograma, electrocardio-

grama, telecardwgrama, v esofagograma: todos
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Dermatoglifos: asa distal: 13 (derecha); asa
distal: 4 (izquierda); linea ab: 42 (izquierda),
38 (derecha) total: 80. Angulo atd: at”d 64°
(izquierda), at”d 58* (derecha). total: 122, am-
bos: desplarado hipotenar. Mo surco simiano.

Mo se pudieron estudiar las impresiones de
log dedos por la edad del paciente.

Carfagrama;  estudio de 16 metafases: con
46, XX Bp— (figura 2).
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COMENTARIOS

El sindrome del grito de gato no es
una entidad frecuente; se plantea que
su frecuencia es de 1 entre 50000 a 1
entre 100 000 nacidos vivos, ¥ que se
observa ligera predileccion por el sexo
femenino. con relacion de 2:1.)

Se han senalado como posibles facto-
res causales de este sindrome: antece-
dentes de irradiacién, infecciones, in-
gestion de drogas o excesiva edad de
los padres; ninguno de estos datos se
ha comprobado en nuestra paciente.

La mayoria de los pacientes cuyos
casos han sido descritos, se encon-
traban en edad infantil y en ellos se
observa frecuentemente el cuadro tipi-
co conocido. * * También han sido sena-
ladas otras caracteristicas como: pala-
dar alto arqueado, cuello corto, cierre
precoz de la fontanela anterior, pies y
manos pequefios, clinodactilias, clitoris
hipertréfico, magalocdrnea y degenera-
cidn retiniana.

Las manifestaciones de afectacion
del sistema nervioso son habituales:”
se senala frecuentemente; hipotonia,
aunque también se ha descrito hiperto-
nia: ademas se ha encontrado: hemiple-
jia. petit mal, nistagmo, convulsiones y
coma neurolégico. Pueden existir: co-
ciente de inteligencia entre 30 y 50; hi-
poplasia del cerebro; agenesia del cuer-
po calloso; ausencia del lébulo olfato-
rio: nervios opticos pequenos; dilatacidon
de ventriculos laterales: e hidrocefalia
interna,

En adultos, el cuadro no es tipico;
en ocasiones no se recoge el antece.
dente del llanto semejante al maullido
de gato: es comuan el retraso mental con
Cl inferior a 20; facies asimétricas y
menor frecuencia de hipertelorismo e
hipotonia.

Las manifestaciones radiogrificas no
son  patognomdnicas; se encuentran
principalmente: hipertelorismo, micro-
cefalia, defecto del desarrollo dseo vy
aumento del angulo iliaco.”” La tonalidad
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de la voz se ha explicado que se debe a
distintas causas: laringomalacia, laringe
o epiglotis peguefia o incoordinacidn
neuromuscular.’

Esta entidad se incluye dentro de las
anomalias cromosdmicas por errores es-
tructurales causados por delecidn o pér.
dida parcial o total del brazo corto de
un cromosoma del grupo B (5p-) La ma-
yor pérdida cromosomica se ha rela-
cionado a un cuadro clinico més grave.
También se ha sefalado en pacientes
con cromosomas en anillos, del grupo
B, en mosaicos cromosomicos' y
hasta con cromosomas normales; ™"
esta ultima posibilidad se ha explicado
de la siguiente forma: existencia de un
mosaico con una linea normal que es la
estudiada, mientras la otra con la cro-
mosomopatia, no es encontrada: o bien
por una delecién submicroscépica de
un cromosoma del grupo 5, donde se
pierde solamente un grupo de genes ac-
tivos no demostrables por los estudios
actuales.

lgualmente existe la posibilidad de
que el paciente presente translocasion
heredada’ con un cromosoma del grupo
5 con el brazo corto delecionado pero
sin el otro cromosoma que lleva el frag-
mento translocado.

El sindrome grito de gato por el es-
tudio clinico y citogenético se diferen-
cia de las autosomopatias restantes; es
importante sefalar que el principal diag-
néstico diferencial debe ser con la de-
lecién del brazo corto del grupo cromo-
sémico 4 (4p-), que evoluciona con cua-
dro clinico parecido. pero sin grito de
gato;'*'" en estos casos es necesario
realizar estudios especiales de los cro-
mosomas, tales como autorradiografias
y coloracion de fluorescencia por quina-
crina; ademés, se observa que los del
grupo 4 replican mas tardiamente, y los
del grupo 5 lo hacen precozmente.

El estudio del dermatoglifo &s impor-
tante, &n numerosas ocasiones tipico
[90%); se observa aumento del nimero
de arcos digitales, trirradio axial, distal
y surco palmar frecuente.”
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SUMBMARY

Guell. R. et al. Crying cet syndrome. Report of 8 case. Rev Cub Ped 51: 4, 1979,

A 45 day old female patient with a diagnosis of crying cat syndrome who was studied in
the antant endocrinology and cytogenetics services of the Institute of Endocrinology and
hMetabolic Diseases is presented. The clinical picture, differential diagnosis and cytoge-

netic study of this affection are analyzed.

HESUME

Goell, R, et al, Syndrome du cri du chat: & propos d'un cas. Rev Cub Ped 51: 4, 1979,

Mous prosentons le cas dune patiente agée de 45 jours, avec le diagnostic de syndrome
du cri du chat, laguelle a été étudiée aux départements dendocrinologie infantile et de
cytogénétigue de l'institut d Endocrinologie ot de Maladies Métaboliqgues, Le tableau cli-
nique ast analysé, ainsi que le diagnostic différentiel et 'étude cytogénétique de cette

affection.
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