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Resumen

El sindrome de 5p menos, mas conocido por el
sindrome del maullido de gato, es una enfermedad
congénita poco frecuente producida por alteracion
cromosdémica. Su prevalencia se estima
aproximadamente en 1/20 000-50 000 nacimientos.
Se presenta un paciente de cinco afios con
caracteristicas fenotipicas sugestivas de esta
afeccién. Se arrib6 al diagndstico citogenético de
cromosopatia, cariotipo 46, XY del(5)(p19.1). Se
presenta este caso con el objetivo de que se
conozca la necesidad de la intervencidn
multidisciplinaria, pues no solo deben atenderse los
aspectos organicos, sino también los educativos y
sociales. Se concluye que es importante la
realizacién de un diagndstico precoz de esta entidad
para la estimulacién, rehabilitacién y fisioterapia en
etapa temprana, asi como para brindar un adecuado
asesoramiento genético a la familia.

Palabras clave: sindrome del maullido del gato,
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Abstract

5p- syndrome, better known as Cat Cry syndrome, is
a rare congenital disease caused by a chromosomal
abnormality. Its prevalence is approximately 1 in 20
000-50 000 births. The case of a five-year-old female
patient with phenotypic features suggestive of this
condition is presented. Cytogenetic diagnosis of
chromosomal abnormality, karyotype 46, XY
del(5)(p19.1), was established. This case is
presented in order to show the need for a
multidisciplinary intervention to address not only the
organic aspects, but also the educational and social.
It is concluded that early diagnosis of this entity is
crucial for stimulation, rehabilitation and
physiotherapy at an early age and for providing
adequate genetic counseling to the family.
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INTRODUCCION

El sindrome del maullido fue descrito
inicialmente por Jérome Lejeune en 1963. Se
trata de una alteracién cromosémica provocada
por un tipo de delecion autosdmica terminal o
intersticial del brazo corto del cromosoma,®
caracterizada por un llanto que se asemeja al
maullido de un gato y que se va modificando con
el tiempo.*

Los fetos afectados presentan retraso de
crecimiento intrauterino con peso bajo al
nacimiento. El llanto caracteristico que recuerda
al maullido de gato, se debe a laringomalacia con
hipoplasia de la epiglotis y relajacién de los
pliegues ariepigldticos. La voz caracteristica del
periodo neonatal desaparece cuando los
pacientes tienen mas edad. Predomina en las
nifias y al nacimiento suele llamar la atencién el
tamafo del crdneo, que contrasta con la cara
redonda y llena.?* El resultado de la anomalia
depende del tamafo del fragmento de
cromosoma que se pierda, es decir, el tamafio
del brazo corto (p) de la cantidad de genes que
se pierdan, produciendo en todos los casos, una
anomalia psiquica. En el 85-90 % de los casos, el
sindrome se da por delecién o translocacion,
ocurrida en el mismo paciente. En el 10-15 %
restante, lo heredan de sus padres.?

Hace afios era comun ubicar a los nifios con 5p
menos en instituciones junto con otros nifios con
discapacidad intelectual severa. Durante la
década de los ochenta, las investigaciones
manifestaron que cuando los niflos eran criados
en su entorno familiar, donde se beneficiaban de
programas de intervenciéon temprana, tenian
notables progresos que excedian, en mucho, las
expectativas de los médicos que habian hecho
los diagndsticos iniciales.’

Tanto los nifios como los adultos con este
sindrome, son generalmente amistosos vy
disfrutan de la interaccion social. Con una
educacién temprana y consistente y la adecuada
terapia fisica y de lenguaje, los nifios con
sindrome 5p menos alcanzan su potencial y
pueden tener una vida plena y significativa.

Se presenta este caso con el objetivo de que se
conozca la necesidad de la intervencién
multidisciplinaria, pues no solo deben atenderse
los aspectos organicos, sino también los
educativos y sociales.

PRESENTACION DEL CASO

Se presenta el caso de un neonato masculino,
nacido en la maternidad provincial a las 38,5
semanas, de parto distécico por cesarea a causa
de sufrimiento fetal agudo. El peso al nacer fue
bajo (2400 gramos), por presentar un
crecimiento intrauterino retardado (CIUR).

Al examen fisico se observé el craneo en
dolicocefalia, hendiduras palpebrales hacia abajo,
puente nasal deprimido, epicanto, hipertelorismo,
microretrognatia, orejas bajas en rotacion
posterior, implantacion baja del cabello en la
regién frontal, reflejos demorados, ligera
hipotonia generalizada, pereza en la succiéon y
dificultad a la deglucién, llanto muy agudo con
estribor laringeo y ligera dificultad respiratoria.

Se le indicaron algunos exdmenes que tuvieron
los siguientes resultados:

Eséfagograma: normal.
Ecocardiografia: normal.
Radiografia de térax: normal.

Se realiz6 estudio citogenético para llegar al
diagndstico de la entidad genética. También se le
realiz a los padres, para definir si era de novo o
producto de una translocacion heredada de ellos:

Cariotipo del paciente: resulté en 15 metafases,
46, XY del(5)(pl19.1). Se diagnosticd una
monosomia parcial de brazo corto del
cromosoma 5, es decir, un sindrome del 5p-.
Cariotipo del padre: 46, XY normal.

Cariotipo de la madre: 46, XX normal.

Se brindé asesoramiento genético a la familia. Se
le informd en que consiste esta cromosopatia y
las expectativas de vida, educativas y de
desarrollo del paciente. Se indicé seguimiento
por consulta durante el primer afio de vida cada
tres meses, interconsulta con fisiatra,
estimulacién temprana y fisioterapia para
mejorar la hipotonia.

Al afo de edad mantenia hipotonia de tronco,
solo decia monosilabos y palabras cortas como
mama y papa, aln no se sentaba solo ni
realizaba ninguna orden. Conservaba retraso
evidente, tanto psiquico como motor y del
lenguaje. Al examen fisico se observé:

o Microcefalia (cabeza pequefia)
o Ojos separados (hipertelorismo) y dispuestos
hacia abajo (fisuras palpebrales)
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¢ Orejas de implantacion baja

» Pliegue epicantico (un pliegue extra de piel
sobre el dngulo interior del 0jo)

o Cuello corto y ordinario

¢ Escoliosis

s Hipotonia

» Cardiopatia congénita

¢ Hernia inguinal

¢ Hiperlaxitud ligamentaria

© Manos pequefas

o Pies planos

o Desarrollo lento o incompleto de las habilidades
motoras

» Mandibula pequefia (micrognatia)

= La raiz de la nariz esta hundida

= Dedos de las manos y pies parcialmente unidos
por membranas (sindactilia parcial)

o Desarrollo anormal de la glotis y laringe, esto
tiene como consecuencia que el llanto de los
bebés se parezca al maullido de un gato

A los tres aflos ya caminaba sin dificultad, se

alimentaba bien pero presentaba un evidente
retraso del lenguaje, solo decia palabras sueltas,
no hacia oraciones pequefias y solo cumplia
ordenes sencillas en algunas ocasiones. Se le
realizaron potenciales auditivos y visuales, con
resultados normales. Todavia no tenia control de
esfinteres, ni avisaba para orinar ni defecar.

Se trata de un nifio con retraso moderado en la
esfera cognitiva, que no se puede definir por la
edad. Los padres estaban preocupados porque se
habia tornado agresivo con ellos y en ocasiones
se agredia a si mismo.

En un nuevo examen fisico se encontraron las
mismas caracteristicas que al nacimiento,
hipertelorismo, pliegues epicéanticos, hendiduras
palpebrales hacia abajo, puente nasal deprimido,
nares antevertida, microcefalia, orejas grandes
en rotaciéon posterior (Figura 1). Ademas
presentd braquidactilea y pies planos. Se le
indicaron nuevos exdmenes de laboratorio como
parte del seguimiento y que fuera valorado por
un psiquiatra infantil.

Figura 1. Se observan algunas de las caracteristicas fenotipicas.

Se respetaron los principios éticos descritos para
investigaciones médicas. Se conté con el

consentimiento informado de ambos padres para

la realizacién de los estudios requeridos, la toma
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de fotografias y la publicacién de los resultados.

Se realizé un estudio descriptivo tipo reporte de
caso, en el que se aplicé el método clinico y se
realizd estudio citogenético para llegar al
diagnéstico de la entidad genética. El examen
fisico y dismorfolégico por aparatos y sistemas
permiti6 el diagndstico clinico.

DISCUSION

En el caso presentado esta aberracidén
cromosdémica ocurrié de forma esporadica; como
mutacién de novo, es decir, una mutaciéon nueva,
coincidiendo con otro caso descrito por Galo.?

La causa del sindrome del maullido del gato es la
supresién de cierta informacién en el cromosoma
5, se trata de una delecién localizada en ese
cromosoma en la banda 5p15. Es probable que
se supriman multiples genes en dicho
cromosoma, lo cual se conoce gracias a los
estudios de andlisis de microarray3. Uno de los
genes suprimidos, llamado telomerasa
transcriptasa inversa (TERT, por sus siglas en
inglés), estd comprometido en el control del
crecimiento celular y puede jugar un papel en el
desarrollo de algunas de las caracteristicas de
este sindrome.*

Entre 1 en 20 000 y 1 en 50 000, bebés se ven
afectados por este sindrome que puede ser
responsable de hasta el 1 % de casos de
discapacidad intelectual severa.® Los nifios con el
sindrome del maullido de gato presentan
comUnmente un llanto caracteristico similar al
maullido de este animal y también un grupo
extenso de anomalias del sistema nervioso
central, esto permite sospechar el sindrome por
diagndstico prenatal ultrasonografico.®’

Se necesitan de médicos para tratar los aspectos
organicos y de un equipo de psicélogos,
logopedas vy fisioterapeutas para los aspectos
educativos y sociales.

Es de gran importancia que estos pacientes se
integren a la sociedad, lo méas funcionalmente
posible, de ahi el papel del personal médico
encargado de hacer el diagndstico y de orientar a
la temprana rehabilitacién multidisciplinaria.

Durante las sesiones de asesoramiento genético
gue se brinda a padres y familiares ayuda y
apoyo para la aceptacién y comprensién del
problema, para la actuacién precoz una vez
confirmado el diagnéstico, y para asumir el

compromiso de buscar soluciones y tratamientos
para los distintos sintomas. Se requiere de una
adecuada coordinacién y de complicidad con el
equipo de profesionales, para poder trazar las
diferentes metas desde una perspectiva realista
y eficaz.

Para intervencién psicoldgica y educativa con el
nifio, es necesaria la mediacién con técnicas de
modificacién de conducta para reducir y/o
eliminar las conductas que lleven a una
agresividad hacia otros, o hacia si mismo. Estas
técnicas se personalizaran en funcién del nivel y
caracteristicas del nifio. Como parte del
tratamiento, los padres deberan ser entrenados
para poner en marcha estas estrategias en el
ambito familiar. Si las manifestaciones
conductuales son potencialmente peligrosas, se
evaluard la posibilidad de que el individuo se
medique bajo la vigilancia de un psiquiatra.

A nivel psicoeducativo, se abordarad la
discapacidad intelectual del sindrome; este
retraso puede ser leve, severo o moderado. Las
pautas para el aprendizaje se regularan a través
de actividades que tendran siempre un caracter
lidico, con materiales atractivos, un ambiente
tranquilo y relajado. Debe buscarse el momento
en que el nifo esté mas receptivo. La
presentacion de actividades se hara
gradualmente: de sencillas a complicadas. Es
importante garantizar la motivacién del nifio y no
forzarlo nunca; dejarle probar y experimentar;
ofrecerle la posibilidad de jugar libremente;
respetar el ritmo de adquisicion de los
aprendizajes.

Se concluye que es importante la realizacién de
un diagndstico precoz de esta entidad para la
estimulacién temprana, rehabilitacién vy
fisioterapia precoz, asi como para brindar un
adecuado asesoramiento genético a la familia.
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