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A sindrome Cri-Du-Chat ¢ uma anomalia genética rara e causa a mutacao caracterizada
pela remogao do cromossomo 5. Também chamada de sindrome 5p- ou sindrome do
miado de gato. Na maior parte dos casos, nao ¢ hereditaria. Estd desordem tem como
caracteristica principal o choro marcante semelhante ao miado de gato, provocado pelo
desenvolvimento anormal da musculatura da laringe, a qual se tornara normal em poucas
semanas apos o nascimento. A Biologia celular tem grande influéncia sobre doengas
patologicas, pois a partir dai saberemos o que deve se fazer, quais precaucoes e até¢ mesmo
como oferecer uma vida melhor para o paciente. O objetivo foi realizar um levantamento
bibliografico sobre os principais sintomas e tratamento da sindrome de Cri-Du-Chat.
Trata-se de uma revisdo bibliografica narrativa descritiva quantitativa na qual foram
realizadas buscas na literatura no més de setembro de 2022, no site da Associagao
Brasileira da Sindrome Cri Du Chat (ABCDC) e na base de dados Scielo, o critério de
inclusdo foram artigos e informacdes dos ultimos 10 anos e foram excluidos aqueles que
ndo respondia os objetivos. O diagndstico as Sindrome Cri-Du-Chat ¢ realizado com a
minuciosa observacao das caracteristicas clinicas apresentadas pelo paciente, e por um
exame citogenético (caridtipo) que mapeia a quantidade e a condi¢do cromossdmica a
partir de uma célula. Outro, ainda mais especifico, se chama FISH, ou hibridizagdo in situ
fluorescente, que faz uma andlise da sequéncia de genes selecionada. Todos os testes
disponiveis ajudam a determinar a alteragdo do cromossomo 5 em conjunto com o
diagnéstico clinico. A incidéncia estimada ¢ de 1 entre 50 mil pessoas, o que torna rara.
Os sintomas da sindrome sao: Assimetria facial, com microcefalia (cabeca pequena); Ma-
formacao da laringe (dai o choro lamentoso parecido com miado de gato); Hipertelorismo
ocular (aumento da distancia entre os olhos); Hipotonia (tonus muscular deficiente);
Pregas epifanicas; Orelhas malformadas e de implanta¢do baixa; Dedos longos, prega
unica na palma das maos; atrofia dos membros que ocasiona retardamento neuro motor;
Retardamento mental acentuado. Por se tratar de uma caracteristica imutavel do DNA, a
sindrome nao possui cura, mas ha diversos recursos que ajudam os portadores a ter mais
qualidade de vida. O acompanhamento médico ¢ fundamental para monitorar problemas
no coragdo e nos rins, comuns a sindrome. E importante frisar que a sindrome Cri-Du-
Chat ndo deve ser encarada como doenga, mas como uma condi¢do que exige rede de
apoio para o acolhimento da pessoa. Conclui- se que: quando ndo ha o tratamento ou
diagnodstico adequado, a expectativa de vida ¢ reduzida. Principalmente nos primeiros
meses de vida do bebé até o inicio da infancia, pois a mortalidade pode ocorrer devido a
insuficiéncia renal e cardiaca. Portanto, quanto antes houver a descoberta do quadro,
melhores as chances de um desenvolvimento saudavel. E a estimulacdo motora do
paciente ¢ realizado com o auxilio do profissional de fisioterapia que atua tratamento da
sindrome ao aprimorar o desenvolvimento motor da crianga, promovendo independéncia
da mesma.
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' Palavras-chave: Doenca Rara. Dele¢ido do Brago Curto do Cromossomo 5. Sindrome do
Grito do Gato
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