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El sindrome 5p menos (5P-), también denominado sindrome

Cri du Chat (Maullido de Gato) fue diagnosticado por primera
vez por el Dr. Lejeune en 1963 . La terminologia de "5p-" es
usada por los genetistas para describir la pérdida (deleccion) de
material genético del brazo corto del cromosoma 5.

La tasa de nacimientos de este sindrome es de 1 de cada
50.000 nacidos vivos; siendo, aproximadamente, unos 500-700
casos los que hay en Espafia y se presenta con mayor frecuen-
cia en nifias que en nifos.

Las causas que provocan ésta deleccion es de forma esporadica
en un 80-85% de los casos, mientras que el 15-20% restan-
te es heredado debido a una translocacién en alguno de los
padres (generalmente la madre}.

Diagnostico

Los nifios con sindrome 5p- se caracterizan, al nacimiento, por
su bajo peso y tener el llanto muy agudo similar al maullar de
un gato, siendo éstos datos los primeros que suelen llevar al
diagndstico. El llanto agudo es causadopor una hipoplastia de
la laringe que puede detectarse a través de una laringoscopia.

Caracteristicas fisicas y psicoldgicas

Las caracteristicas fisicas son muy significativas desde el naci-
miento, y aunque existe gran heterogeneidad fenotipica

solo cuatro caracteristicas estan presentes en casi todos los
afectados del sindrome 5p-:

e Llanto similar al maullido de un gato

® Perimetro craneal reducido (microcefalia)

¢ Crecimiento lento

e Deficiencia mental

Algunos, tienen anormalidades cardiacas y malformaciones
congénitas, necesitando hospitalizaciones y operaciones
quirtrgicas. La cardiopatia congénita es una malformacion
cardiaca que provoca la mayor preocupacion médica de estos
nifios ocurriendo en el 60% de los casos.

En el ambito cognitivo es muy dificil hablar de su nivel intelec-
tual ya que son sujetos con discapacidad intelectual

en todos los casos, pero existe una gran variabilidad entre
todos ellos. Inicialmente para estos sujetos se estimaba un
coeficiente intelectual muy inferior al que se observa en los
ultimos estudios, debiéndose, éste logro, principalmente

al haber sido educados en sus familias y la introduccién de la
estimulacion precoz.

Caracteristicas comportamentales

Las personas afectadas por el sindrome 5p-, a pesar de su
retraso intelectual, sienten gran curiosidad frente a todo

lo nuevo, agradecidos que les ensefien y deseosos de comuni-
car lo aprendido, interés por las reglas de convivencia, inte-
rrelacion entre sus experiencias personales y los conceptos
asumidos en cualquier situacién de su entorno, por lo que
estas actitudes son valoradas muy positivamente.

Son sujetos con marcado sentido del humor, carifiosos y afec-
tivos, tienen miedoa determinados objetos y ruidos, conductas
desafiantes, timidos.

La comunicacion en las personas afectadas por el sindrome 5p-
se caracteriza principalmente por la gran diferencia que existe
entre el lenguaje comprensivo y el lenguaje expresivo, siendo
el primero, practicamente, completo y el segundo mucho mas
retrasado. Este retraso en el lenguaje expresivo provoca en los
individuos comportamientos agresivos y de retraimiento que
se ven minorados por la aplicacion de sistemas alternativos de
comunicacion (lenguaje de signos, pictogramas, etc.)

Es muy importante realizar un diagndstico inicial ofreciendo
informacion real a la familia y buscando asesoramiento

para ellos en Fundaciones, asociaciones, familias afectadas,
etc. de donde obtener un intercambio de experiencias y ayuda
mutua.

Sera necesario un equipo multidisciplinar formado por neu-
rologo, fisioterapeuta y psicélogo, en primera instancia, para
aplicar desde el minuto cero una estimulacion precoz. Estos
profesionales deberan hacer trabajo coordinado con los del
campo educativo y social para facilitar los procesos evolutivos
y atender a aspectos como la calidad de vida del afectado y su
familia.




9:00-9:30 Recogida de documentacidon y Apertura

9:30-10:00  Experiencia de la familia
Pilar Castano, Presidenta Fundacion 5p-

10-11:00 TO en infancia y adolescencia
Lidia Fortes Jiménez

Café en el hall proporcionado por la Fundacion

11:30-12:30  Programas de atencion temprana para prevenir discapacidad intelectual
Jessica Pifiero Pefalver. Fundacion Salud Infantil

12:30-13:30 Desarrollo y plasticidad cerebral. El cerebro se construye a si mismo
Salvador Martinez. Instituto de Neurociencias.

Descanso para comer

16:00-17:00 Caracteristicas genéticas y clinicas del Sindrome 5p -. Una vision actualizada
Salvador Martinez. Instituto de Neurociencias.

17:00-18:00 Caracteristicas neuroldgicas de los nifios con mutaciones en genes del desarrollo
Francisco Carratala. Neuropediatria Hospital de San Juan

18:00-19:00 Ruegos y preguntas

Duracion: 10 horas
liene como fin la difusion de informacion acerca del Sindrome 5p menos y enfermedacles raras




