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oLal Ev sov a Downa Ciéncia
e tenho varmas histormas interessantes
para contar a voces! Em cada gibi vou
wmostrar como d sociedade € beneficiada
com das descobertas feibas
pelos cientistas!

Neste gibi vou contar
Um pouco sobre a

Uma condicao genetica rara.



A Sindrome Cri DU Chat (CDC) € uma condicao
genetica bastante rara com incidéncia estimada
de | a cada 50 mil nascidos vivos.

VAMOS CONFARAR COM DUTRAS
CONDICEES FARA ENTENDERNDS
QUAD RARD E2

() SINDROME DE DOWN

acomete 1700 nascidos vivos

enquanto o

TRANSTORND
D0 ESFECTRO DO ALTISMO

acontece em 54 nascidos vivos.




A expressao

significa "grito de gato' ewm frances
e Leva esse nome, pois esta sindrome foi descoberta
por Um pediatra e geneticista francés Jerome Lejeune
ew 1963, o mesmo que identificou a Sindrome de Down.
Ele dev este nome do perceber que as criancas
apresentavam um choro muiko caracteristico no
nascimento, bastante agudo e que Lembrava muito
o choro de um gatinho. Assim, d nova sindrome que ele
descobriv ficov sendo chamada tambeém de Sindrome
do Miado/Choro do Gato. Essa caracteristica do choro
acontece devido do desenvolvimento anormal
da musculatura da laringe das criancas
com £55a Sindrome.




A sindrowme avnda pode ser chamada de
Uma vez que a condicao genetica observada € a falta
de um pedaco do cromossomo 5.

Normalmente, Eewmos 46 cromossomos e, para formar

Um embrido e dele um viovo ser precisamos da unido

do ovulo com o espermatozoide, cada Um carregando
13 Cromos50mos.
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0 ESPERMATOZIOIDE

13 Cromos50mos

QvVULD

13 cromos50mos

ZIGOTO

46 Cromossomos



No caso da Sindrome de Dowwn, por exemplo,
o espermatozoide ov OvULo carrega Um Cromossomo
a mais, € a crancd com Sindrome de Dowwn fica com
47 (8 vnao 46) cromossomos ao todo.
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0 ESPERMATOZOIDE

13 Cromoss5omos
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)\ 46 + | cCromos50mos
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CELLILAS GAMETICAS
GOM LM CROMOSSOMO EXTRA

(nesse exemplo, o ovulo)



Ja vna Sindrome CDC, ha uma outra alteracdo.
Ha falka de uma parte do cromossomo numero 5,
como esta circulado abaixo:

R HA KR KR HK

R RR KR HR AR R AR

TR R X
IR
AR RR -

*Tokal de cromossomos via Sindrome de CDC:
46 XY, com falta de parte do cromossomo 5.

Ewm 80% dos casos trata-se de um aadente genetico
alLeatorio, ov segja, sem heranca de um dos genitores.

Ja 0% dos casos € herdado, ov sejd, ha uma falha
genética de um dos pais o qual carrega Um ovulo ou
gspermatozoide ja com alkeracdao no cromossomo 5.

Nestes casos, podem ser afetadas tambem
05 proximos fiLhos.

Assim, € importante que os pais de criancas com esta
sindrome recebam aconselhamento genetico.



COMO SAD NOSSOS CROMOSSOMOS?

05 cromossomos sdo divididos pelo centromero em duas
wetades : 05 bracos curtos (chamados de 'p") e os bracos
Longos (chamados de 'q", sendo que a parkte que esta
faltando nos wmdividuos com CDC & um pedaco do braco
curto do cromossomo 5. Assim, a sindrome de CDC Eambém
pode ser chamada de 5p- (5p menos).

O pedaco que foi perdido faz falta para es55as pessodas com
esta sindrome. Cada pedaco minusculo de cromossomo
carrega muika informacao, muito DNA, responsavel pelo

adequado desevnvolvimento neuropsicomotor.
Assim, todas as caracteristicas destes pacientes
decorrem desta perda cromossomica.

No entanto, nao ha relacdo comprovada entre o bamanho
da perda do braco curto do cromossomo 5 € grau
de comprometimento.

BRAGO CLRTO

BENTROMERD
BRACO LONGO

NLCLED

Por afetar todo o desenvolvimento neuropsicomotor
quanto mais cedo o diagnostico for feito, maiores as
chances de sucesso nos tratamentos de estimulacao.



0 gue pdra Uma crianca sem esta sindrome € muito
facll e rapido de ser conseguido, para as criancas
com CDC wao sdo. Elas precisam de estimulos msis—
tentes, frequentes para ajuda-Las a engatinhar,
andar comer falar entre ovtras funcoes...

Cada uma tem sev tempo para
conseguir essas atividades. Esses
wmarcos de desevnvolvimento como
engatinhar, andar, correr falar sao
adquirdos mais tarde quando
cComparamos Com Criancads 5em
a sindrome. Newm todas conseguem
andar ov falar mas com estimu-
lacao precoce pode haver grandes
progressos no desevivolvimento.




A sindrome CDC tewm Um amplo espectro vna
wmanifestacdo das caracteristicds, assim como
do grav de comprometimento. Cada wdividuo
€ Unico € nem todos apresentardo 05 mesmos
simbomas ou a mesma intensidade deles.

E wmuito importante evitar comparacoes entre as
criangas com CDC e oukras da mesma faixa etara:
certamente a crianca com CDC tera
atraso neuvropsicomotor*,

Ela deve entdo somente ser comparada com ela mesma,
para mostrar o quanto ela kem vencido bdrreiras e vem

se desenvolvendo no sev mEmo. E

O desevwvolvimento
neuropsicomotor consiste
no ganho progressivo de
habilidades (por ex. andar
falar reconhecer pessoas)
por parte da crianca a
wedida que ela vai crescendo.
O atraso de desenvolvimento
ocorre quando o bebé nao
adquire determinada habili-
dade va idade esperada.




DIAGNOSTICO

Cowmo ja foi explicado, a sindrome CDC € genética,
Logo, ha necessidade de um estudo genetico da
crianca para fiemar o diagnoskico.

1 Choro fraco

e agudo,
semelhante
ao wiado de D baixo
gato peso do

nascer

3 ma

formacao
da laringe
4 (Laringomalacia)
HIFERTELORISNO
OCLLAR
Aumento
da distancia

enktre os olhos; MIEB[II]EFALIA
diametro
da cabeca
pequeno.

MICROGNATIA
Mandibula
pequenda;



B Mas

5 Tonus formacoes
mwmuscular cardiacas
wadequado

B Constipacao
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- "/ A perturbacdo do s0no was criancas CDC
/ € algo que Literalmente faz seus pais

/ perderem o 50no. Aproximddamente 50%
9 - das criancas com CDC téwm queixas de
Dificuldade 50n0: demoram para dormir mUILos E&m
para dormir €/0U  50vo dgitado, acordam vo meio dda noite
SON0 agibado e demoram para voLbar' a dormir acorggm
cedo... ALguns tem movimentos repetiti-
VOS COm Corpo ou cabeca que serid
o jeito que eles descobriram para
voltar a dormir



“] Atraso global
neuropsicomotor

“ Atrasos vwa aquisicdo
de Linguagem
e va fala:

\

criancas com CDC
geralmente
entendem mais
do que falam.

/)

1& Agitacao

13 bificutdade
de concentracao

14

lemtabilidade/
agressividade

Muitos Eém um
fascinio por cabelo
e ndo podem
resistir a puxa-Lo.

15 ALguns desen-

volvem obsessoes

com determinados
objetos.




FAIS COM MAIS TEMFO
DE GONVIVENCIA COM
A SINDROME CDC ACABAM
TORNANDO-SE MAIS
EXPERIENTES E HABILIDOSOS

g, por consequéncia, grandes
educadores para ouvkras
familias, uma vez que
poderdo dar conselhos,
recomenddcoes e mostrardo
a importancia de novos
Eermos e expressoes que
sequer sdbiam existir e que
passardo a fazer parte
do sev cotidiano.




Ew 2005, foi fundado o NUcleo Cri Du Chat
(www.portalcriduchat.com.br) pela Dona Ivone
de Pauvla Zanetti, avd do Enzo com a Sindrome CDC.

A wae do Arthur com CDC, Camila Chain, criov um
grupo de whatsApp em 2018, no qual 95 fawilias com
fiLthos com CDC conversam diariamente sobre suas
angustias, alegmas, duvidas e conquistas de seus fiLhos,
formando uma verdadeira rede de apoio mutuo.

Ew 2020 foi criada a Associacdo Brasileira da Sindrome
de Cri DU Chat (ABCDC - www.criduchatbrasiL.com),
fundada por Gabriele Rennhack e José Guilherme

Kesselring, pais do Otto com CDC.

Estas organizacoes sao de importancia fundamental
para a divulgacao e acolhimento das familias com
crancas com CDC.




TRATAMENTO

Nao ha cura para a Sindrome CDC. 05 pais devem
procurdr intervencoes o mais cedo possivel, por
exemplo, fisioterapia, fonoaudiologia e terapia ocupa-
ciondl padra estimuldr € conseguir 0 maximo que seus
Cromossomos permitirem!

A cada conquista, as familias comemoram muito!

E muito importante para a familia das criancas com
CDC terem cownvivio oV no minimo contato
telefownico/redes sociais com oukras maes de criancas
com CDC, este fato faciliba o dialogo sobre problemas
comuns, familias podem encoragjar outras, € manter
sempre o obimismo entre todos os envolvidos.

Assim, passa-se
a mensagem gque
devemos enxergar
o copo meio cheio
€ ndo Mmeio vazio...
ov seja, oLhar mais
pdra as coisas que
eles FAZEM e wao
as coisas que eles
NAO fazew..




05 tratamentos consistem em muiko estimulo, para
aumentar qualidade de vida e ncentivar o desenvolvi-
mento da crianca. Nao ha cura, mas ha como ser feliz

e muiko feliz com a Sindrome CDC! As criancas com

CDC geralmente sao muiko felizes, alegres e de bem

cow a vida.

Luis Fernando Dorma Xavier







MATERIAL DE ESCLARECIMENTO
SOBRE A SINDROME CRI DU CHAT.

PARA O PAIS SE DESENVOLVER,

E NECESSARIA A FORMACAO SOLIDA
DAS CRIANCAS E JOVENS, FUTUROS
PROFISSIONAIS DESTA NACAO.
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