
CHARGE Sendromu (Asosiasyonu) (CS) ilk defa
1979 y›l›nda, Hall taraf›ndan koanal atrezi aç›s›ndan
araflt›r›lan 17 multipl do¤ufltan anomalili çocukta ta-
n›mlanm›flt›r.[1] CHARGE akronimi ilk defa 1981 y›-
l›nda Pagon ve ark. taraf›ndan kullan›lm›flt›r. CS’de;
kolobom (Coloboma), kalp defektleri (Heart de-
fects), koanal atrezi (Atresia of choana), büyüme ge-
rili¤i (Retarded growth), genital hipoplazi (Genital
hypoplasia), kulak anomalileri ve/veya sa¤›rl›k (Ear
abnormalies/deafnes) gibi bulgular bulunmaktad›r.
Ek olarak, hipopitüitarizm, beyin anomalileri, fasyal
paralizi, mikrognati, yar›k damak, yutma güçlükleri,
trakeoözofageal fistül görülebilir.[2]

Blake ve ark. 1998 y›l›nda CS’nin majör ve minör
kriterlerini yay›nlam›fllard›r. Majör kriterler ço¤un-
lukla bu sendrom ile iliflkili iken nadiren di¤er sen-
dromlarda da görülmektedir. Minör kriterler ise da-
ha az s›kl›kta görülen ya da daha az spesifik özellik-
lerdir.[3] Bu kriterler 2003 y›l›nda gözden geçirilmifl-
tir (Tablo I).[4] Son olarak 2004’te 8q12 kromozo-
munda CHD7 geni rapor edilmifl olup CS’li çocuk-
lar›n %65’inde gösterilen bu gen, ebeveynlerin hiç-
birinde saptanamam›flt›r.[5] Bu genin bulunmas›yla
olgular›n büyük bir ço¤unlu¤unun yeni mutasyonla
ortaya ç›kt›¤› bildirilmekle birlikte, CS’nin otozo-
mal dominant bir sendrom oldu¤u ortaya konmufltur.
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Anahtar Sözcükler: CHARGE Sendromu; çocuk; koanal atrezi; kulak, d›fl/anomaliler; mikroftalmi; koloboma.

CHARGE association (or syndrome) is a rare disorder that arises during early fetal development and affects mul-
tiple organ systems and characterized by Coloboma, Heart defect, Atresia of choanae, Retarded growth and devel-
opment, Genital hypoplasia, Ear anomalies/deafness. In this article, we described a 25-day-old male child with atre-
sia of the choanae, dysmorphic face appearance, characteristic ear, coloboma in his right eye, microphthalmia, reti-
nal detachment in his left eye, micropenis and scrotal hypoplasia. Children with CHARGE association require inten-
sive medical management as well as numerous surgical interventions. They also need multidisciplinary follow up
including cardiology consultation; complete eye examination, hearing aids and adapted educational and therapeu-
tic services.
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Ancak fetüsde bu gendeki de¤iflikli¤e neyin neden
oldu¤u hala bilinmemektedir.[5] ‹nsidans› 1/8.500-
10.000 aras›nda de¤iflmektedir.[6-8]

OLGU SUNUMU

Dismorfik yüz görünümü ve koanal atrezisi olan 25
günlük erkek hasta özel bir hastaneden klini¤imize
ileri de¤erlendirme için sevk edildi.

Olgu, 27.03.2005 tarihinde intrauterin hipoksi nede-
niyle bir devlet hastanesinde sezeryan ile do¤mufl,
do¤duktan sonra a¤lamas›n›n olmamas›, siyanozu-
nun olmas› üzerine entübe edilerek özel bir hastane-
nin yo¤un bak›m ünitesine sevkedilmiflti. Genel du-
rumu kötü olup, koanal atrezi, dismorfik yüz görü-
nümü, genital hipoplazisi olan olgunun solunumu
efektif de¤ilmifl. Mekanik ventilatörle solunum des-
te¤i sa¤lanan hastan›n  ikinci gün konvülziyonunun
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Tablo I. CHARGE Sendromu’nun majör ve minör kriterleri*

Majör bulgular Özellikleri S›kl›k (%)

Oküler koloboma • ‹ris, retina, koroid, disk kolobomu, mikroftalmi 80-90

Koanal atrezi ya da stenoz • Tek tarafl› ya da iki tarafl›, membranöz ya da kemik, stenoz ya da atrezi 50-60

Kranyal sinir anomali • I anozmi S›k
ya da disfonksiyonlar› • VII Fasyal palsi (tek tarafl› ya da iki tarafl›) 40

• IX/X yutma sorunlar› 70-90

Karakteristik kulak anomalileri • K›sa ve genifl kulaklar, kulak memesi küçük veya hiç yok, heliks (d›fl k›vr›m) belirsiz,
(fiekil 1a) anti-heliks (iç k›vr›m) çok belirgin ve tragusla devaml›l›k içinde de¤il 80-100

• Orta kulak: Kemik malformasyonlar MRI’da görülüyor. Kr. seröz otit S›k
• ‹ç kulak: Koklea ve vestibulada defektler (denge problemleri) MRI da görülebilir. 80-90

Minör bulgular Özellikleri S›kl›k (%)

Karakteristik CHARGE yüzü • Yüz kare fleklinde, al›n düz ve belirgin, kafllar yay fleklinde, gözler büyük, 
(fiekil 1b) bazen göz kapa¤› düflük, burun kökü belirgin ve bazen kare fleklinde, a¤›z küçük, 

bazen çene de küçük, fasyal asimetri 50’den fazla

Karakteristik CHARGE eli • Küçük veya s›ra d›fl› bir baflparmak, düz bir avuç ve hokey sopas› fleklinde 
avuç içi çizgisi 50’den fazla

Orofasyal • Yar›k damak 20-30
• Yar›k dudak ve/veya damak 25

Do¤ufltan kalp malformasyonlar› • Fallot tetralojisi, AV kanal defektleri, aort ark› anomalileri 60-70

Genital • Erkek: Mikropenis, kriptorflidizm  70-80
(Hipogonadotropik hipogonadizm) • K›z: Hipoplastik labia, S›k

• Her iki cinste: Gecikmifl inkomplet puberte geliflimi ? 50

Postnatal büyüme gerili¤i • Büyüme hormonu eksikli¤i ?
• K›sa boy 70

Hipotoni • Özellikle üst vücutta ? 75

Di¤er bulgular

Üriner yol ve/veya renal anomaliler, büyüme geliflme gerili¤i, trakea ve/veya özofagus anomalileri, kronik otit ve sinüzit, konvülziyon,
meme bafl› anomalileri, omfalosel

Gözden geçirilmifl 2003 y›l›ndaki kriterlere göre klinik tan› kriterleri

Kesin CHARGE : 3 majör veya 2 majör ve 3 minör bulgu
Olas› CHARGE: 1 majör bulgu ve birçok minör ya da di¤er bulgular

*Lawand C, Graham JM, Jr, Prasad C, Blake KD (2003). CHARGE association / syndrome: Looking ahead. Published by the Canadian Pediatric Surveillance Program (CPSP) 2003
Resources.



olmas› üzerine fenobarbital verilmifl. Genel durumu
ve kan gazlar› düzeldikten alt› gün sonra ekstübe
edilmifl. Koanal atrezi nedeniyle 12.04.2005 tarihin-
de ‹stanbul Üniversitesi Cerrahpafla T›p Fakültesi
KBB Anabilim Dal›’nda ameliyat edilmifl.

Olgunun anne ve babas› 40 yafl›ndayd› ve sa¤l›k
sorunlar› yoktu. Sekiz sa¤l›kl› kardefli olan olgunun
soy geçmiflinden anne ile baban›n ikinci derece ak-
raba olduklar› ve bir ölü do¤um öyküsü oldu¤u ö¤-
renildi. Annenin gebelik öyküsünde özellik yoktu.
Fizik muayenede; vücut a¤›rl›¤› 2700 gr (3-10.p),

boyu 49 cm (25.p), bafl çevresi 35 cm (25-50.p), yüz
görünümü dismorfik ve asimetrik, koanal atrezi
mevcut, kulaklar düflük ve kepçe görünümündeydi
(fiekil 1a, b). Göz muayenesinde; sa¤ gözde kolobo-
mu vard› (fiekil 2). Tansiyon arteryel; 90/60 mmHg,
kalp h›z› 135/dk, solunum h›z› 30/dk idi. Genital sis-
tem muayenesinde; penis ve skrotum hipoplazik idi
(fiekil 3). Di¤er sistemlerde özellik yoktu.

Rutin idrar ve tam kan incelemeleri, biyokimyasal
testleri normaldi. Özofagus grafisinde, trakeoözofa-
geal fistül saptanmad›.
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fiekil I. (a) CHARGE Sendromlu olguda karakteristik kulak anomalisi. (b) Yüz görünümü dismorfik ve asimetrik.

(a) (b)

fiekil II. Olgunun sa¤ gözündeki kolobomun ultrasonografik
görüntüsü. fiekil III. Penis ve skrotum hipoplazik.



T A R T I fi M A

CHARGE Sendromu; göz ve kulak anomalileri, koa-
nal atrezi, genital hipoplazi, kalp defektleri ve beyin
a n o m a l i l e r iy l e karakterize yaklafl›k 1/10000 s›kl›kta
görülen nadir sendromlardan biridir.[3 , 6] Ç o ¤ u n l u k l a
sporadik olan bu sendromda, baz› ailelerde X’e ba¤-
l› resesif, otozomal resesif veya otozomal dominant
kal›t›m bildirilmifl, t(2:18), t(3:22), t(6:8) gibi baz›
dengesiz translokasyonlar›n benzer fenotipik de¤i-
flikliklerin olmas›na yol açt›¤› ileri sürülmüfltür.[9]

Ancak 8q12 kromozomunda CHD7 genini n b u l u n-
m a s ›, o l g u l a r › n büyük bir ço¤unlu¤unun yeni mutas-
yonla ortaya ç›kmakla birlikte, CS’ nin otozomal do-
minant bir sendrom oldu¤unu göstermifltir.[5]

Bir çal›flmada CS’li olgularda, baba yafl› (ortalama
33.7±8 yafl) kontrol grubuna göre (ortalama 30.8±5
yafl) anlaml› olarak yüksek bulunmufl, anne yafl› ile
iliflkili olmad›¤› saptanm›flt›r.[10] Bizim olgumuzda
baban›n yafl› ortalaman›n üzerinde idi. 

CHARGE Sendromlu olgular›n %80-100’ünde ay›rt
edici kulak anomalileri bulunmaktad›r. En fazla gö-
rülen anomali küçük, kare veya üçgen fleklinde olan
düflük kulakt›r. Bu çocuklarda ayn› zamanda iletim
tipi veya nörosensorial tipte iflitme kayb›na hatta sa-
¤›rl›¤a yol açabilen orta kulak ve iç kulak anomali-
leri bulunabilir.[11-14] Olgumuzda, düflük ve kepçe ku-
lak fleklinde d›fl kulak anomalileri vard›.

Göz anomalileri, olgularda %80-90 oran›nda bulun-
maktad›r. En s›k görülen göz anomalisi kolobom
(%86) olmak üzere, mikroftalmi, strabismus, optik
sinir hipoplazisi de görülebilir. Kolobom; gözle ilgi-
li herhangi bir oluflumun (göz kapa¤›, retina, iris gi-
bi) do¤umsal geliflim kusurudur. Genelde yar›k flek-
linde kendini gösterir. Tek veya iki tarafl› olabilir.
Görme ifllevi s›kl›kla bozulmufltur.[13,15-17] Olgumuzda
sa¤ gözde kolobom, sol gözde ise mikroftalmi ve re-
tina dekolman› saptand›.

Koanal atrezi, 1/7000 canl› do¤umda bir izlenir.[18]

Hastalar›n %72’sinde efllik eden do¤ufltan anomali-
ler bulunmaktad›r. Koanal atrezilerin %30’unda ise
CS görülür.[19] CHARGE Sendromlu olgular›n %50-
60’›nda koanal atrezi görülür.[3,20] Bizim olgumuzda
da iki tarafl› koanal atrezi vard›.

Bu sendromda, büyüme geliflme gerili¤i s›kl›kla var-
d›r. Olgular, do¤duklar›nda normaldir ancak alt›nc›
aydan sonra geliflme gerili¤i belirginleflir. Büyüme
geliflme gerili¤inin, kardiyak ve respiratuvar sorun-

lara, s›k geçirilen infeksiyonlara, zay›f emme ve
yutmaya ba¤l› beslenme bozukluklar›na ba¤l› oldu-
¤u düflünülmektedir.[21] Nadiren büyüme hormonu
eksikli¤i de saptanm›flt›r. Bir çal›flmada CS hastala-
r›n %80’inde yutma sorunlar› oldu¤u gösterilmifl-
tir.[22] Bizim olgumuzda belirgin beslenme güçlü¤ü
ve alt› aydan küçük oldu¤u için henüz belirgin büyü-
me geliflme gerili¤i yoktu.

Do¤ufltan kalp defektleri %60-80 s›kl›kta görülmek-
tedir. En çok görülen do¤ufltan kalp anomalileri,
Fallot tetralojisi, PDA, VSD, ASD’dir.[3,4] Bizim ol-
gumuzun yap›lan ekokardiyografisinde patent fora-
men ovale saptand›.

Renal anomaliler ve genital hipoplazi di¤er s›k izle-
nen anomalilerdir. CS’li 32 hastan›n incelenmesi so-
nucunda 22 (%69) hastada çeflitli genitoüriner ano-
maliler saptand›¤› bildirilmifltir.[23] Olgumuzda da,
mikropenis, skrotum hipoplazisi ve testislerde vo-
lüm düflüklü¤ü saptand›.

CHARGE Sendromlu çocuklarda, normale yak›n s›-
n›rdan belirgin gerili¤e kadar giden mental retardas-
yon görülebilir. Seri incelemelerde, genellikle 0-4
yafl döneminde psikomotor geliflimin belirgin olarak
etkilendi¤i ancak, ilkokul ça¤›nda olgular›n yar›s›-
n›n normale yak›n bir zeka düzeyinde performans
gösterdi¤i gözlenmifltir.[2 4] Bizim olgumuz henüz
çok küçük oldu¤undan mental retardasyon aç›s›ndan
de¤erlendirilememifltir.

Sonuç olarak; koanal atrezili olgular›n CS aç›s›ndan
de¤erlendirilmesi ve CS’li olgular›n erken tan›nma-
s› önemlidir. Koanal atrezi, kalp anomalileri, trake-
oözofageal fistül gibi anomalilere zaman›nda
giriflim yap›lmas› mortalite ve morbiditeyi azalt-
maktad›r.[20] Bu olgulara multidisipliner bir yakla-
fl›mda bulunulmal›, psikolojik destek ve aile dan›fl-
manl›¤› da verilmelidir.
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