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Olgu Sunumu

Antenatal kardiyopati ve sag renal agenezi tanih

CHARGE sendromu olgusu

A case with CHARGE syndrome with antenatal diagnosis of

cardiopathy and right renal agenesis
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OZET

CHARGE sendromu kolobom, kalp defekti, koanal atrezi, biiyiime ve gelisme geriligi,
genital hipoplazi, kulak anomalisi veya sagirhik gibi anomalilerin eslik ettigi bir send-
romdur. Konjenital kalp defektleri %75-80 oraminda goriilmektedir ve en sik goriilen
Fallot Tetralojisidir. Prenatal donemde kardiyopati saptanarak hastanemize refere
edilen ve postnatal dénemde Fallot Tetralojisine eslik eden bilateral koroid ve iris
kolobomu, sol mikroftalmi, kulak anomalisi, mikropenis, inmemis testis, sag renal
agenezi, sol vezikoiiretral reflii bulgulariyla CHARGE sendromu tanisi alan 15 giin-
liikk yenidogan bir olgu sunulmustur.

Anahtar kelimeler: Fallot tetralojisi, kolobom, yenidogan, CHARGE sendromu
ABSTRACT

CHARGE syndrome is a syndrome with coloboma, heart defect, choanal atresia,
retarded growth and development, genital hypoplasia. Congenital heart defects occur
in 75-80% of patients. Tetralogy of Fallot is the commonest heart defect. We report a
15 day old newborn antenatally diagnosed and referred to our hospital for cardio-
pathy but postnatally presented with bilateral iris and choroid coloboma, left mic-
rophthalmos, micropenis, cryptorchidism, right renal agenesis, left vesicoureteral
reflux and tetralogy of Fallot and diagnosed as CHARGE syndrome.
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GIRIS

CHARGE sendromu, kolobom, biiytime gelisme
geriligi, santral sinir sistemi anomalileri, kalp defekt-
leri, genital hipoplazi, koanal atrezi ve kulak anoma-
lileri ile karakterize birden fazla sistemi ilgilendiren,
nadir goriilen, dogumsal, genetik bir bozukluktur.
CHARGE sendromu, 1979 yilinda Hall ve ark. tara-
findan koanal atrezi ile birlikte multiple konjenital
anomalisi olan 17 ¢ocukta tanimlanmigtir . 1981
yilinda Pagon ve ark. ilk defa CHARGE akronimini
(Kolobom, kalp defektleri, koanal atrezi, bliylime ve

gelisme geriligi, genital hipoplazi, kulak anomalileri
veya sagirlik) kullanmiglardir @. 1998 yilinda Blake
ve ark. CHARGE sendromunun major (koanal atrezi,
kolobom, kulak anomalisi ve kranial sinir anomalisi)
ve mindr kriterlerini tanimlamiglardir ve 4 major
veya 3 major ve 3 minor kriter saptanmasi ile tani
konulur ®. 2003 yilinda bu kriterler tekrar gdzden
gecirilmis ve CHARGE sendromu klinik tani kriter-
leri i¢in 3 major veya 2 major ve 3 minor kriterin
olmasinin yeterli oldugu saptanmistir. Sikligi
10000’de 0,1 ila 1,2 arasinda goriilmektedir ©.
Prenatal donemde kardiyopati ve renal agenezi tanisi
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olan ve postnatal donemde Fallot tetralojisi operas-
yonu olduktan sonra bilateral iris ve koroid kolobo-
mu, sol mikroftalmis, inmemis testis, mikropenis,
kulak ve renal anomalileri ile CHARGE Sendromu
tanis1 alan 15 giinliik olgu sunulmustur.

OLGU

20 yasinda G1PO anneden SAT’a gore 40-41 haf-
talik vajinal yolla 2900 gr olarak dogan olgu prenatal
donemde saptanan kardiyopati ve sag renal agenezisi
nedeniyle yatirildi. Soyge¢misinde anne baba arasin-
da 1 derece kuzen evliligi oldugu 6grenildi. Fizik
muayenesinde dogum agirligi: 2840 gr (10-25p),
boy: 45 cm (<10p), bas ¢evresi: 33,5 cm (25-50p),
kardiyak nabiz: 142/dk., saturasyonu: %79, solunum
say1s1:38/dk., kan basinci: 55/30 (38) mmHg idi.
Santral siyonozu olan hastanin kardiak oskiiltasyo-

Resim 1a,b. Olgunun mikroftalmus ve diisiik kulagi.
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Resim 1c. Olgunun inmemis testisi

nunda ifiirim saptanmadi. Akciger oskiiltasyonu
olagandi. Sol mikroftamusu, diisiik kulagi, mikrogna-
tisi bulgularimin oldugu atipik yiliz goriiniimii mev-
cuttu (Resim 1a,1b). Genital bakisinda inmemis testis
ve mikropenisi saptandi (Resim 1c).

Hemograminda 16kosit: 20220/mm?, hemoglobin:
17,7 g/dL, hematokrit : % 51,5, trombosit: 340.000/
mm?®. Biyokimya degerleri Na: 133,5 mmol/L, K: 5,1
mmol/L, Ca: 94 mmo/l, Ure: 17,1 mg/dL, Cr: 1,3
mg/dL, AST:122 mg/dL, ALT:16 mg/dL, ALP:77
mg/dL saptandi. Hastanin giinline uygun sivisi ayar-
land1. Oda havasinda izleme alindi. Cekilen EKO’da
pulmoner atrezili Fallot tetralojisi saptanan hastaya
Prostoglandin infiizyonu baslandi. Yagaminin 3.
giiniinde sol Modifiye Blalock Tausing sant operas-
yonu olan hastanin oda havasinda saturasyonlari
%82-88 arasinda seyretti, anti agregan dozda asetil-
salisilik asit baglandi. Kontrol EKO’da santin fonksi-
yone oldugu goriildii. Prenatal donemde saptanan
renal patolojisine yonelik yapilan renal ultrasonogra-
fide sag renal agenezi, ve solda grade 4 hidronefroz
saptand1. Cekilen miksiyosistoiiretrografi ise sol bob-
rekte grade 4-5 vezikoiireteral reflii saptandi. Hastaya
profilaktik antibiyotik tedavisi baglandi. Renal age-
nezisi olan hastanin dogumdan sonra saptanan kreati-
nin degerindeki yiikseklik izleminde geriledi, idrar
cikist normal sinirlarda seyretti. Renal agenezisi,
Fallot tetralojisi, atipik yiliz gorliniimii, inmemis testis
ve mikropenisi olan hastada genetik acidan FISH
analizi normal olarak bulundu. Karyotipi 46 XY idi.
Genetik sendromlar agisindan cekilen ekstremite,
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vertebra grafileri normal olarak yorumlandi. Sol mik-

roftamusu olan hastanin goz bakisinda bilateral iris
ve koroid kolobom saptandi (Resim 2a,b.c).

Resim 2a. Olgunun 6n segment goriintiisii

Resim 2b,c. Bilateral optik disk ve iris ve koroid kolobomu.

Isitme testinde sol ve sag kulak testlerini geceme-
di. Hastada saptanan Fallot tetralojisi, kolobom, isit-
me kaybi, renal anomaliler, mikropenis, inmemig
testis bulgulartyla CHARGE sendromu diisiiniildii.
Ileride gelisebilecek mental gerilik ve davranigsal
problemler acisindan takibe alindi. Aileye genetik
danigmanlik verildi.

TARTISMA

CHARGE sendromu, g6z anomalileri, biiylime
gelisme geriligi, santral sinir sistemi anomalileri,
kalp defektleri, genital hipoplazi, koanal atrezi ve
kulak anomalileri ile karakterize birden fazla sistemi
ilgilendiren, nadir goriilen bir sendromdur .
Cogunlukla sporatik olan bu sendromda otozomal
resesif veya dominat kalitithmlarda bildirilmistir ©.

CHARGE sendromlu olgularin %75-80’inde kon-
jenital kalp defektleri (VSD, ASD, PDA, Fallot tetra-
olojisi, Endokardiyal yastik defekti) goriilmektedir.
En sik goriilen konjenital kalp defekti %33 oraninda
Fallot tetralojisidir #. Olgumuzda prenatal donemde
kardiyopati saptanmig ve postnatal ¢ekilen EKO’da
Fallot tetralojisi saptanip yasaminin 3. giiniinde opere
edilmistir.

GOz anomalilerinin goriilme siklig1 %80 oranin-
dadir. Kolobom basta olmak tizere mikroftalmi, foto-
fobi, retina dekolmani en sik goriilen g6z anomalile-
ridir ©7. Bizim olgumuzda bilateral iris ve koroid
kolobomu ve sol mikroftalmi saptanmugtir.

Koanal atrezi %50-60 oraninda goriilmektedir ®
ve bizim olgumuzda saptanmamugtir.

CHARGE sendromlu olgularin %90 ila %100’iinde
ayirt edici kulak anomalileri bulunmaktadir ©9.
Isitme kayb1 olgularin %40’inda goriilebilmektedir.
Kare seklinde diisiik kulak, iletim veya norosensori-
yal tipte isitme kayb1, orta veya i¢c kulak anomalileri
gibi bildirilen kulak anomalilerinden olgumuzda
diisiik kulak ve isitme kaybi saptanmustir.

CHARGE sendromunun mindr Kkriterlerinden
genital-liriner problemler o6zellikle erkeklerde sik
goriiliirken kizlarda bu problemlerin taninmasi daha
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zor oldugu i¢in daha az siklikta goriilmektedir.
CHARGE sendromunda gériilen genital anomaliler
mikropenis, inmemis testis, penil agenezi, hipospa-
dia, bifid skrotum, uterus-serviks veya vajen agenezi-
sidir. Bu sendromda bildirilen renal anomaliler ise
tek bobrek, renal hipoplazi, hidronefroz, vezikoiireter
reflidiir ©. Bizim olgumuzda genital anomalilerden
mikropenis, inmemis testis, renal anomalilerden renal
agenezi, vezikotireteral reflii saptandi.

CHARGE sendromu, VACTERL sendromu,
DiGeorge sendromu, Velokardiofasial sendrom, Cat
Eye sendromu, Retinoik asid embriyopatisi, PAX?2
mutasyon anomalisi ile karigsabilmektedir (%12,
Olgumuzda VACTERL sendromunu diislindiiren ver-
tebral, trakeodzofageal, radius anomalileri ve anorek-
tal atrezi gibi bulgular saptanmadi. Fallot terolojisi,
hem Digeorge hem de CHARGE sendromunda en sik
goriilen kalp defektidir. CHARGE sendromu diisiilen
her hastadan Digeorge sendromu ve Velokardiofasiyal
sendrom agisindan FISH analizi yapilmasi 6nemlidir;
olgumuzda yapilan FISH analizinde 22 q11 delesyo-
nu saptanmadi ve izleminde Digeorge Sendromunu
destekleyen hipokalsemisi gozlenmedi. Kolobom ve
renal anomalilerle karakterize 22. kromozomda dup-
likasyon olan Cat-Eye Sendromu, olgumuzda bakilan
kromozom analizinin 46 XY seklinde degerlendiril-
mesi nedeniyle diisiiniilmedi. Retinoik asid embriyo-
patisi, gebelikte retinoik asit kullanimi sonucu olusan
kardiyak, santral sinir sistemi, kulak ve yliz anomali-
leri ile karakterize CHARGE sendromuna gore daha
agir seyreden bir durumdur . Olgumuzda annenin
gebeliginde retinoik asit maruziyetinin olmadig1
ogrenildi. PAX 2 mutasyonuna bagli renal problem-
ler ve kolobom goriilebilmektedir, ancak CHARGE
sendromunun diger bulgulart bu mutasyonlarda ¢ok
nadir goriilmektedir '». CHARGE sendromlu olgula-
rin ¢ogunda kromatin organizasyonu ile ilgili CHD 7
geninde mutasyon saptanmaktadir . Olgumuzda
kolobom, kulak, genital ve renal anomalileri yaninda
kardiyak anomalisi de mevcuttu.

Sonug olarak son yillarda gelismis ultrasonografik
incelemelerde prenatal donemde saptanan kardiyak
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anomalilerde eslik edebilecek ve sendrom tanisi koy-
durabilecek goz, kulak, renal ve genital anomaliler
gibi diger anomaliler acisindan dikkatli olunmalidir.
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