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Problemy kardiologiczne u dziecka z zespolem @CmssMark
monosomii 5p, zwanym zespolem kociego placzu
(cri du chat syndrome)

Cardiological problems in a child with monosomy 5p syndrome,
known as a cat-cry syndrome (cri du chat syndrome)
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INFORMACJE O ARTYKULE ABSTRACT
Historia artykutu: Monosomy 5p syndrome, also known as a cat-cry syndrome (cri-du-chat syndrome), is
Otrzymano: 28.07.2015 the result of partial deletion of a short arm of 5 chromosomes. The incidence is estima-
Zaakceptowano: 09.10.2015 ted at around 1:50 000 live births. The syndrome occurs with a frequency of 1.5 per 1000
Dostepne online: 20.10.2015 individuals among patients with mental retardation. Affected children present high-pit-
ched, mewing cry, closely resembling the cry of kitten, typical dysmorphic face with
Stowa kluczowe: microcephaly and psychomotor retardation. The characteristic cry and characteristic
e zesp6t monosomii 5p phenotype allow to establish the diagnosis often in a newborn period. The coexistence of
e wrodzona wada serca birth anomalies, including congenital heart defects (CHD), is one of the factors which
e arytmia komorowa may affect the prevalence and mortality in patients with monosomy 5p syndrome. The

ventricular septal defect, patent ductus arteriosus, atrial septal defect, and tetralogy of
Fallot are the most frequent among the CHD.

The aim of the study was to present the patient with monosomy 5p syndrome coexis-
ting with ventricular septal defect and atrial septal defect which spontaneously closed
during follow-up. Subsequently, unsustained ventricular tachycardia was the major car-
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diological problem.
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Zesp6! monosomii 5p, zwany dawniej zespolem kociego kréotkiego ramienia 5 chromosomu (S5p-). Wiekszos¢ (do
ptaczu (cri du chat syndrome), zostal opisany po raz pierw- 80%) przypadkéw zespolu powstaje de novo. Okoto 12% do
szy w 1963 roku przez Lejeune i wsp. [1]. Jest on spowodo- 15% moze by¢é wynikiem zréwnowazonej translokacji
wany czesSciowa delecjg (terminalng lub interstycjalng) rodzicielskiej [1-5].
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Czesto$¢ wystepowania zespolu szacuje sie na okolo
1:50 000 zywych urodzen, a wérdéd pacjentéw z niepelno-
sprawnos$cig intelektualng zespét wystepuje z czestoscia
1,5:1000 [2, 3, 5].

Wspdlistnienie wrodzonych wad, w tym wad serca, jest
jednym z czynnikéw mogacych wplywaé na chorobowosé
i $§miertelno$é u pacjentdéw z zespolem monosomii 5p.

Cel pracy

Celem pracy bylo przedstawienie przypadku pacjentki
z zespolem monosomii 5p wspdlistniejgcym z ubytkami
w przegrodzie miedzykomorowej i miedzyprzedsionkowej
oraz komorowymi zaburzeniami rytmu serca.

Opis przypadku

Dziewczynka urodzila sie z C III, P III, w 38. tygodniu cigzy
w stanie ogélnym Srednim (6-8-9 punktéw w skali Apgar),
z cechami dystrofii wewnatrzmacicznej (masa ciala 1740 g)
i dysmorfii. Cechy dysmorfii twarzy obejmowaly: matogto-
wie, malg i asymetryczng twarz, hiperteloryzm, mikrogna-
cje, zmarszczke nakatng i ptaska nasade nosa oraz skiero-
wanie kacikéw ust ku dolowi. Ponadto stwierdzano gotyckie
podniebienie i poprzeczne bruzdy na dloniach. Po konsulta-
cji genetycznej wysunieto podejrzenie aberracji chromoso-
malnej, a pézniejsze wyniki badan genetycznych wykazaty
zespél monosomii 5p, zwany dawniej zespolem kociego
ptaczu (cri du chat syndrome).

Od 7. doby zycia nad sercem slyszalny byl szmer skur-
czowy. W badaniu radiologicznym klatki piersiowej stwier-
dzano cechy zwigekszonego przeptywu plucnego oraz
powiekszenie sylwetki serca. W elektrokardiogramie (EKG)

stwierdzono cechy przerostu lewej komory. Badanie echokar-
diograficzne uwidocznilo ubytek okolobloniastej czesci prze-
grody miedzykomorowej oraz ubytek przegrody miedzyprze-
dsionkowej. W badaniu ultrasonograficznym glowy zobrazo-
wano niewielkie poszerzenie komér bocznych z przewaga po
stronie lewej. Pacjentke wypisano do domu w 30. dobie zycia
(masa ciala 2020g) z =zaleceniem specjalistycznej opieki:
genetycznej, kardiologicznej, neurologicznej.

W czasie kontrolnych badan nie stwierdzano narastania
zaburzen hemodynamicznych zwigzanych ze zwigkszonym
przeplywem plucnym. W 6. roku zycia w badaniu echokar-
diograficznym nie rejestrowano juz przecieku na poziomie
przegrody miedzyprzedsionkowej, a od 8. roku zycia nie
rejestrowano przecieku przez ubytek w okolobloniastej
cze$ci przegrody miedzykomorowej, ktéry takze ulegt samo-
istnemu zamknieciu.

W czasie kontrolnej wizyty w 15. roku zycia wystuchano
niemiarowg czynno$c¢ serca, rejestrujgc w standardowym EKG
wstawki czestoskurczu komorowego (VT; ventricular tachycar-
dia). W wywiadzie nie wystepowaly zastabniecia i omdlenia,
kontakt stowny z dziewczynka byl znacznie ograniczony,
wymawiala jedynie kilka podstawowych sléw (mama, tata).
Wywiad rodzinny obcigzony byt chorobg Recklinghausena,
rozpoznang u matki i starszego brata pacjentki. Pacjentka byla
w stanie ogdélnym dobrym. Nadal stwierdzano hipotrofie
(37 kg/148 cm) i niepelnosprawnos¢ intelektualng. Czynnosé
serca byla niemiarowa z okresowymi wstawkami szybkiego
rytmu do okolo 140-150 uderzer/min. Nie obserwowano
wyraznych objawéw niewydolnosci serca. W badaniach labo-
ratoryjnych poza obnizonym stezeniem magnezu, ktéry suple-
mentowano, nie stwierdzano innych odchylen. W EKG reje-
strowano rytm zatokowy z epizodami samoograniczajgcego
sie czestoskurczu komorowego (VT) o morfologii bloku lewej
odnogi peczka Hisa (Ryc. 1). Wartosci PQ wynosily 0,11 s, QRS
-0,1s, QT - 0,36 s, a skorygowany do czestosci rytmu serca
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Ryc. 1 - Jednoksztaltny czestoskurcz komorowy zarejestrowany w standardowym 12 odprowadzeniowym EKG u pacjentki
z zespolem monosomii 5p; A - odprowadzenia koniczynowe, B odprowadzenia przedsercowe
Fig. 1 - Monomorphic ventricular tachycardia detected in standard 12 leads ECG in patient with monosomy 5p syndrome; A - limb

leads, B - precordial leads
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