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Lejeune 1963-ban részletesen ismertetett ,,Cri du chat’ syndroma néven
egy klinikailag altala &sszefoglalt és aetiolégiailag definialt kérképet. Azéta
t6bb mint 100 hasonlé esetrél szamoltak be.

Kézleményiinkben a fenti megbetegedés egyik legkiemelkeddbb tiineté-
vel, a sirds eltérés vizsgalataval foglalkozunk. A betegség felismerése szempont-
jabol a legszembetindbb a jellegzetes sirasforma. Ez azonban mind ez ideig a
szubjektiv megitélés kérdése volt. A csecsemékori sirasokra vonatkozé kutata-
saink soran tobb kézleményben (Gegesi Kiss és mt. 1972) (Makéi és mt. 1970)
(Makéi és mt. 1974) (Popper és mt. 1972) ramutattunk, hogy a sirdshang objek-
tiv paraméterek segitségével elemezhetd, és a kiilonbo6z8 sirasformaik jellegze-
tességeit nemcsak qualitativ, hanem quantitativ mutatékkal is le lehet irni.
Az altalunk kidolgozott siras elemzési médszer segitségével feldolgoztuk a kli-
nikdnkon Cri du chat syndromaval kezelt beteg sirasat. Célunk az volt, hogy e
lényeges symptomat objektiv paraméterek segitségével is leirjuk.

Esetismertetés. Sz. V. 1972 I11. 10-én sziiletett. Csaladi anamnesis negativ.
I1. terhességbdl szarmazik, 1 egészséges testvére van. Mater a csecsemd sziile-
tésekor 33 éves, pater 39 éves volt. 2.950 g-mal iddre sziiletett, a peritalis id6-
szak eseménytelen volt. Klinikdnkon 4 hénapos és 1 1/2 éves kordban korabban
fekiidt motoros és mentalis fejlddésének elmaradasa miatt. Mater is észlelte a
nyavogé éles sirast. A fenti panaszokon kiviil felsglégiti infectiéban is szen-
vedett. :
A fizikalis vizsgélat a megbetegedésre jellegzetes tiineteket mutatta
(somaticus és mentalis/retardatio, mikrokephalia, hypertelorismus, mikrogna-
thia, rectus diastasis, a fiillkagylé deformitasa, strabismus, valamint a jellegzetes
siras). Leletei koziil eltérést mutatott az EEG: életkoridhoz képest lassult kérgi
elektromos tevékenység. A vérképben relativ lymphocytosist észleltiink.
A chromosomavizsgalat eredménye (Morehead médszere szerint): 46-os chromo-
somaszam, az 5. chromosomapar egyik tagjanak rovid kar deletiéjaval. A der-
matoglyph-vizsgalat soran talalt eltérések: mindkét tenyerén 4 ujjas barazda,
az axialis triradius ,,t”” helyzetd, a bal tenyéren atd-szog 80°.

A réntgenvizsgalat megallapitotta, hogy a labon mindkét oldalt a ITI.—
IV. ujj kozépsd perce rovidebb. Jobboldalt az V. ujj kézépss- és koromperce
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gonbostiifejnyi, baloldalt nem latszanak. Kiemeljiik, hogy a gégészeti vizsgalat
normalis viszonyokat mutatett.

A sirashang elemzésének eredményei. A csecsemd sirasat 4 hénapos és
1 1/2 éves korban UHER riporter-magnetofonnal 19/sec. sebességgel rogzitet-
tiikk. A mikrofon a csecsemd szajatol 5 cm-re volt. A sirasfelvételek az etetési idd
el6tt torténtek. A sirashang elemzési médszerének leirdsat az el6zé kozlemé-
nyiinkben (Gegesi Kiss és mt. 1972) ismertettiik.

Sz. V. sirasa és az egészséges csecsemdk sirasa kozott a kozds strukturdlis
és formai jegyek a kovetkezok ;

a) Mindegyik siras hanglskések, azaz ismétl6dé elemi hangkibocsatasok és
az ezeket elvalaszté (vagy osszekotd) kis ,,szerves” sziinetek, hangadas megsza-
kitasok folyamata.

b) Az egyes hanglokések hangzas vonala (intonaciés kontirja) altalaban
csisz6 alaki, azaz glissando. Ez azt jelenti, hogy a hangmagassag folyamatosan,
tehat ugrasok és kotott hangkozok nélkiil valtozik.

¢) A hangloketek és a légvételek rendszeresen kiovetik egymast.

Sz. V. sirasara specidlisan jellemzo strukturdlis és formai jegyek a kovetke-
z6k:

A) A hanglokéseket, azaz a tulajdonképpeni sirashangokat Altalaban
hangzé (hallhaté) levegébeszivasok kotik dssze. A levegdbeszivasok és a hang-
Ioketek kozti sziinetek olyan révidek, hogy csaknem eltiinnek, s majdnem foly-
tonos hangzast eredményeznek. ;

B) A hanglskések magassagvonala hullimzéan emelked$, ill. hullimzéan
ereszked§ (egészséges csecsemd§sirasokban csiiszva ereszkedd, csiszva emelkedd
és ivelt formak is el6fordulnak.) Az 1972-es felvételen a hullaimzé hangloketeket
megszakitja sok, az erds leveg6aramlassal keletkezett sipolé atfivas, melyeknek
hossza kb. megegyezik a hullimzé hanglsoketek hosszaval. Ezek a megszakita-
sok szervesen beilleszkednek a hangloketek menetébe. Az 1973-as felvétel eze-
ket a megszakitdsokat nem mutatja, a siras csupan a hullaimzé emelkeds, ill.
ereszkedd hangformakbél épiil fel.

C) Az 1972-es felvételen a hangfekvés haromvonalas oktav koriili, de a
megszakitott részeken, ahol az erds légaramlas altal sipolé atfivéasok jénnek
létre, hatvonalas oktdvban mozog. Az 1973-as felvételen a hangfekvés a két-
vonalas oktav koriil mozog (ez utébbi megegyezik az egészséges csecsemdsiras
hangfekvésével).

D) Az egész sir6-hangadéas hangtavolsaga az 1972-es felvételen 28 hang
(harom és fél oktav). A 8 hangtavolsagu hanglokéseket a leveg8aramlasos sza-
kasz noveli meg 28 hang terjedelemre. Az 1973-as felvételen a hanglokések csak
12 hang magassagan beliill mozognak (egészséges csecsemdsiras 8—20 hang
magassagan beliil, azaz egy-két és fél oktavon beliil mozog).

E) Hangmagassag kiilonbség egyetlen hanglokésben. Az 1972-es felvéte-
len a legtobbszor 2-3 hangmagassag kiilonbséget 1ép a hang, az atfivasos sza-
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kaszokban azonban nagy hangvaltozasok (8—9 hangmagassignyi valtasok)
keletkeznek. Az 1973-as felvételen 2—5 hangmagassag kiillonbséget 1ép a hang.
A valtas fokozatosan, hosszadalmasan megy végbe.

F) Ismétlésforma. Egyetlen tipusi hangloket varialt ismétlédése. Az
1973-as felvétel még mindig az 1972-es felvétel ismétlésformajat mutatja,
holott egészséges csecsemd azonos fejlddési szakaszan mar kiilonbozo tipusd
hangkibocsatasok varialt ismétl6désébol all 6ssze a siras.

G) A hanglokések elnytjtottak, hosszdak, ezért idGegység alatti (0,5 perc)
mennyiségiik kevés (1972-es felvételen 12, az 1973-as felvételen 10 hanglokés),
szemben az egészséges csecsemGk félpercenkénti kb. 20 hanglokésével.

Megbeszélés. A ,,Cri du chat” syndroma klinikailag viszonylag jél koriilirt
korkép. Silyos somaticus, mentalis retardatio, mikrokephalia, kerek arc,
hypertelorismus, epicanthus, mikrognathia, a fiilkagylé rendellenessége, derma-
toglyph eltérés, macskanyavogasszerli sirais — amelyeket a mi betegiink is
mutatott — képezik az alapvetd tiineteket. (Fiehring és mt. 1969) (Ford 1973)
(Berg és mt. 1966) (Dumars és mt. 1964) (Kajii Tadashi és mt. 1966) (Lafon és
mt. 1972) (Lejeune és mt. 1964) (Macintyre és mt. 1964) (Maaz és mt. 1971)
(Polani 1969). A siras macskanyavogasszeri jellege inkabb az elsé honapokban
figyelhet6 meg, egyes esetekben e jellegzetes sirds hianyozhat, vagy kevéshé
kifejezett (Lafon és mt. 1972) (Berg és mt. 1966). A gyermek novekedésével a
larynx alakja kozelit a normalishoz és csékken vagy megsziinik a nyavogas-
szerd siras (Ward és mt. 1968).

A jellegzetes klinikai képen kiviil leirtak még pterygium collit, a meta-
carpophalangealis {ziiletek kiszélesedését, esetleg cardialis eltérést (Fazekas és
mt. 1972).

A gégészeti vizsgalatok az ismertetett esetekben normalis larynxot, mint
jelen betegiinkben is, az egyik hangszalag paralysisét, epiglottis, cartilago ary-
tenoieda flacciditast, laryngomalatiat mutattak (Ward és mt. 1966) (Colover
és mt. 1972).

A neurolégiai vizsgalatok altalaban a kovetkezd eltérésekrél szamolnak
be: hypotonia, a végtagokban spasticitas, élénk inreflexek, convulsiék, myoclo-
nusos goresok, petit mal, tremor, fels§ végtag synkynesia, jaraseltérés (Colover
és mt. 1972). »

Szemészetileg fGleg strabismust, egyes betegeknél opticus atrophiat irtak
le a kérszovettani elvaltozason kiviil (Brini és mt. 1972). (Friehring és mt. 1969)
a periferias vérképben relativ lymphocytosist talaltak, amelyet mi is észleltiink.

A chromosoma-elvaltozas az esetek tébbségében a B csoport egyik tagja-
nak (az 5. chromosoméanak) révid kar deletiéja (Lejeune és mt. 1963), ezenkiviil
gytirtichromosomét (Rohde és mt. 1965), translocatiés (Grotsky és mt. 1971),
(Koulischer és mt. 1967), (Wolf és mt. 1966), mosaikchromosomaképet (Turner
és mt. 1966), (Philip és mt. 1970) irtak le. Vizsgalt esetiink az elsé elvaltozast
mutatta.
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A tenyér dermatoglyph vizsgalatanal leginkabb a kévetkezd eltérésrdl
szamolnak be: a triradius ,,t” positiéban, a IV. ujj triradiusdnak hidnya vagy
verticalitasa, atlés palmaris red8 (Lejeune és mt. 1963).

Polani (1969) szerint a betegség eléfordulasi gyakorisaga 1: 50—100 000
élvesziilésre szamitva. Altalaban eléfordulasa sporadikus, némely esetben fami-
liaris kiegyensilyozott translocatio eredménye. Ilyenkor fennall a lehetdsége egy
kovetkez6 nem egészséges gyermek sziiletésének (Ford 1973). Lejeune (1963)
szerint az anyak idds életkora is szerepet jatszik a megbetegedés eléfordulasa-
ban, mig (Ford 1973) szerint az anya életkora nem befolyasolja a betegseg ki-
alakulasat.

Esetiink siras elemzésének eredményei azt bizonyithatjak, hogy méd-
szeriinkkel — amelyet ilyen sirds elvaltozas elemzésére el8szor hasznaltunk —
leirhaték a jellegzetes siras objektiv paraméterei. A siraskép objektiv specifiku-
mai megfeleld egzaktsigi fokon beillesztheték a kérképre jellemz§ tiinet-
egyiittesbe.

Osszefoglalds.

A szerzdk ismertetik egy Cri du chat syndromas beteg siras vizsgalatat az
altaluk kidolgozott elemzési médszer segitségével. A siras felvételek 4 honapos
és 1 1/2 éves korban késziiltek. Az egészséges csecsemfkkel kozos strukturalis
és formai jegyeket is tartalmaznak, valamint specialisan a fenti megbetegedésre
jellemzdket. A késdbbi életkorban késziilt siraskép bizonyos szemponthél
kozelit a normalishoz (Hangfekvés, hangtavolsag), emellett azonban a fiata-
labbkori felvétellel megegyezd hangloket ismétlddése a hangképzés fejlddésének
retardatiojara utalhat. A siraselemzésnek ezt a médjat a szerzbk eldszor hasz-
naltak a fenti megbetegedésben észlelt siras-eltérés vizsgalatara.

IRODALOM

Bechtold, H. G.: Nervenartzt, 44, 102 (1973).

Berg, W. R., Miller, O. J., Steel, M. W. és Wartburton. D.: Clinical findings in older patiente
with deletions of a chromosome 4—5 (Cri du Chat syndrome) Third International
Congress of Human Genetics, Chicago, III., Sept. 5—10, 1966. Abstract 41. p. 14.

Brini, H., Reny, A., és Raspiller, A.: Bull. Soc. Ophthalmol. 72, 123 (1972).

Colover, J Lucas, M., Comley, J. A. és Roe, A. M.: J. Neurol. Neurosurg. Psychiatry, 35,
711 (1972).

Dumars, K. W., Gaskill, Catherine és Kitzmiller, Nancy: Amer. J. Dis. Child. 108, 533 (1964).

Fazekas, A. és Szemere, Gy.: Orv. Hetil., 113, 1604 (1972).

Ford, E. H. R.: Human chromosomes Academle Press (London and New York, 2520 (1973)

Fichring, C., Meerbach, W. és Walch, R.: Dtsch. Ges. Wesen, 24, 457 (1969).

Gegesi Kiss P Makéi, Zita, Sasvarme Szbke Zsuzsa, Sasviri, L., és Popper, P.: Orvostudo-
many, 23, 257 (1972).

Grotsky, H., Hsu, L. Y., és Hirschhorn, K.: J. Med. Genet., 8, 369 (1971).

Kajii Tadashi, Homma Takemi, Oikawa Kiyoshi, Furuyama Masayuki és Kawarazaki Ta-
kashi: Arch. Dis. Child. 41, 97 (1966).

Koulischer, L., Petit, P., és Hayez-Délatte, F.: Ann. Genet., 10, 150 (1967).

Orvostudomdny 26, 1975



SfRAS ELEMZES CRI DU CHAT SYNDROMA ESETEBEN 227

Lafon, R., Emberger, J. M., Puget, R. és Chiariny, J. F.: Ann. Med. Psychol. (Paris) 2, 431
(1972).

Lejeune, J., Lafourcade, J., Berger, R., Vialatte, J., Boeswilwald, M., Seringe, P. és Turpin,
R.: C. R. Acad. Sci. (Paris) 257, 3098 (1963).

Lejeune, J., Lafourcade, J., Grouchy, J. de, Berger, R. és Gautier, M.: Sem. Hop. Paris, 40,
1069 (1964).

Macintyre, M. N., Staples, W. J., LaPolla, J., Hempel, és Joanne M.: Amer. J. Dis. Child. 108,
538 (1964).

Maaz, H. J., és Déring, M.: Zsch. &rztl. Fortbild. 65, 439 (1971).

Makéi, Zita, Popper, P. és Gegesi Kiss P.: Orvostudomdiny, 21, 249 (1970).

Makéi, Zita, Gegesi Kiss P., Popper, P. és Schmideg, I.: Orvostudomdény, 25, 119 (1974).

Philip, J., Brandt, N. J. és Friis-Hansen, B. et al.: J. Med. Genet., 7, 33 (1970).

Polani, P. E.: British Med. Bull.,, 25, 81 (1969).

Popper, P., Makéi, Zita és Gegesi Kiss P.: Pszichol, Tanulm. 13, 461 (1972).

Rohde, R. A. és Tompkins, R.: Lancet, 2, 1075 (1965).

Rézycka Elzbieta: Otolaryngal Pol. 26, 599 (1972).

Turner, J. H., Bass, L. W. és Kaplan, S.: J. Med. Genet., 3, 66 (1966).

Ward, P. H., Engel, E. és Nance, W. E.: Laryngoscope, 78, 1716 (1968).

Wolf, U., Reinwein, H., Gey, W. és Klose, J.: Humangenetik, 2, 63 (1966).

Orvostudomédny 26, 1975




	26. kötet / 3-4. sz.���������������������������
	MAKÓI ZITA, SZŐKE ZSUZSA, SASVÁRI LAJOS, KELEMEN JÓZSEF és REGÖLY-MÉREI ANDREA: Sírás elemzés Cri du chat syndroma esetében����������������������������������������������������������������������������������������������������������������������������������

	Oldalszámok������������������
	223����������
	224����������
	225����������
	226����������
	227����������


