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Zespot kociego krzyku, nazywany takze Cri du Chat, to choroba genetyczna. Powoduje jg
delecja (utrata czesci materiatu genetycznego) w krétkim ramieniu 5 chromosomu. Specyficzna
nazwa tej jednostki chorobowej wzieta sie od tego, ze ptacz noworodkdw i niemowlat do
zludzenia przypomina miauczenie kota, ze wzgledu na wysoka tonacje i monotonie. Ten ptacz
spowodowany jest zaburzeniami uktadu nerwowego oraz nieprawidtowosciami w budowie
nagto$ni i krtani i czesto wtasnie na podstawie ptaczu nastepuje pierwsza, trafna diagnoza.
Wystepuje w jednym na 15 tys. do 50 tys. urodzen.

Noworodki dotkniete chorobg majg niskg mase urodzeniowg, problemy z ssaniem i
przetykaniem. W zwigzku z tym wystepuja problemy z karmieniem, a dzieci maja wielkie
trudnoéci z przybieraniem i osigganiem prawidtowej wagi ciata. Kolejnym symptomem jest silny
Slinotok oraz zaparcia.

Cechg charakterystyczng jest takze mikrocefalia (czyli nienaturalnie mate wymiary czaszki) i
mikrognacja (nieprawidtowo mata szczeka i cofnieta broda). Rowniez cata twarz ma
charakterystyczny wyglad, niekiedy z wyraznymi guzami czotowymi; jest ponadto
niesymetryczna, nos jest przewaznie maty z szerokg i ptaskg nasada, uszy natomiast
dysmorficzne i nisko osadzone. Wystepuje takze hiperteloryzm oczny, ktére charakteryzuje sie
dos$¢ szerokim rozstawem oczu.

Symptomami zdrowotnymi zespotu kociego krzyku sg wady serca (z ubytkami przegrody
miedzykomorowej czy miedzyprzedsionkowej na czele), napiecia migsniowe,
niepetnosprawnosc¢ ruchowa i op6zniony rozwéj motoryczny. Pojawia sie takze nadpobudliwos¢
ruchowa, agresja i powtarzajgce sie ruchy, na skérze mogag pojawic sie naczyniaki i wyro$la
przeduszne.

U chtopcow moze takze wystepowaé spodziectwo i wnetrostwo (umieszczenie jednego lub obu
jader w jamie brzusznej lub kanale pachwinowymi), zazwyczaj jadra sg mate, ale zdolne do
produkcji plemnikéw. Dziewczeta osiagajg dojrzatosé ptciowa, dochodzi do rozwiniecia
drugorzednych cech ptciowych i wystepuje regularna miesigczka. Z wyjatkiem wystgpienia
macicy dwuroznej, narzgdy ptciowe rozwijajg sie prawidtowo.

Osoby dotkniete zespotem cri du chat porozumiewajg sie z otoczeniem za pomocag komunikaciji
niewerbalnej. Warto podkresli¢, ze mozliwe jest dojscie osdb chorych do wzglednej
samodzielno$ci, oczywiscie przy zastosowaniu prawidtowej rehabilitacji, pomocy bliskich i
odpowiednio dobranej pomocy pedagogiczne;.
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Obecny stan wiedzy medycznej nie pozwala na stworzenie skutecznej metody wyleczenia
zespotu kociego ptaczu ? w chwili obecnej niemozliwa jest suplementacja utraconych sekwencji
genetycznych czy ich transkryptéw (produktéw biatkowych). Leczenie nastawione jest na ciggte
zapobieganie skutkom wystepujgcych zmian (leczenie objawowe). W zalezno$ci od stanu
pacjenta algorytm terapeutyczny przybiera rézne formy.

W pierwszym okresie zycia (noworodkowym) u czesci chorych konieczng moze okazac sie
interwencja chirurgiczna ? zwtaszcza w przypadku wystgpienia patologii uktadu
sercowo-naczyniowego.

Leczenie farmakologiczne stosowane jest tylko w przypadku wystapienia silnych zaburzen snu,
nadpobudliwos$ci chorego oraz w razie wystgpienia chordb towarzyszgcych, takich jak stany
zapalne gérnych i dolnych drég oddechowych.

W dtugoterminowej terapii niezbedna jest ciggta obecnos¢ logopedy, fizjoterapeuty, psychologa
Srodowiskowego oraz stomatologa (ze wzgledu na nieprawidtowosci w budowie zuchwy oraz
zgryzu pacjenci z zespotem cri du chat narazeni sg na czestsze wystapienie prochnicy). Pomoc
specjalistow skierowana powinna by¢ na ciggty rozwdj (i stymulacje) pacjenta, zaréwno pod
wzgledem fizycznym (w przypadku ww. zespotu niezwykle wazny jest trening miesni
szkieletowych), jak i psychicznym. Poniewaz chorzy wykazujg duze trudnosci z naukg (co nie
eliminuje zdolno$ci uczenia sie), wielu z nich ksztatci sie w o$rodkach specjalistycznych lub tez
szkotach integracyjnych.

Najblizsze otoczenie chorego powinno byé dostosowane do jego potrzeb i mozliwosci. Chorzy
moga potrzebowac specjalnych mebli np. krzeset, chodzikdw, toalety ? wielu ma problemy z
prawidtowym poruszaniem sie. Przedmioty codziennego uzytku rowniez powinny by¢
odpowiednio dopasowane ? specjalne talerze czy sztucce.

Prawidtowo prowadzona terapia rehabilitacyjna, edukacja oraz opieka domowa pozwalajg
chorym na uzyskanie minimum samodzielnosci np. wielu chorych uzyskuje umiejetnosé
niewerbalnego kontaktu z otoczeniem, potrafi samodzielnie korzystac z toalety, ubraé sie czy
zje$C¢ positek.
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https://www.facebook.com/groups/436567676370670/?fref=ts
https://www.facebook.com/groups/85220499000/?fref=ts
http://www.criduchat.org.uk/
http://www.spec.pl

