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CHARGE Sendromu; kolobom, kalp defektleri, koanal atrezi, biiylime geriligi, genital hipoplazi, kulak anomalileri
ve/veya sagirlik gibi assosiye bulgu ve anomaliler ile karakterize nadir goriilen bir sendromdur. CHARGE
Sendromlu ¢ocuklar birgok cerrahi girisimin yanisira yogun medikal tedaviye de ihtiya¢ duyarlar; ayrica multidisip-
liner yaklagimla kardiyoloji konsiiltasyonu, ayrintili g6z muayenesi, isitme yardimi, 6zel egitim destegine ihtiyacla-
11 vardir. Bu yazida CHARGE Sendromu diisiindiigiimiiz, koanal atrezi, dismorfik yiiz goriintimii, karakteristik ku-
lak, sag g6zde kolobomu, sol gézde mikroftalmi ve total retina dekolmani, mikropenis ve skrotum hipoplazisi bulu-
nan 25 giinliik bir erkek ¢ocugunu sunduk.

Anahtar Sozciikler: CHARGE Sendromu; ¢ocuk; koanal atrezi; kulak, dis/anomaliler; mikroftalmi; koloboma.

CHARGE ASSOCIATION WITH SEVERE RESPIRATORY DISTRESS

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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CHARGE Sendromu (Asosiasyonu) (CS) ilk defa
1979 yilinda, Hall tarafindan koanal atrezi agisindan
arastirilan 17 multipl dogustan anomalili cocukta ta-
nimlanmigstir."’ CHARGE akronimi ilk defa 1981 y1-
linda Pagon ve ark. tarafindan kullanilmistir. CS’de;
kolobom (Coloboma), kalp defektleri (Heart de-
fects), koanal atrezi (Atresia of choana), bilylime ge-
rilifi (Retarded growth), genital hipoplazi (Genital
hypoplasia), kulak anomalileri ve/veya sagirlik (Ear
abnormalies/deafnes) gibi bulgular bulunmaktadir.
Ek olarak, hipopitiiitarizm, beyin anomalileri, fasyal
paralizi, mikrognati, yarik damak, yutma gii¢liikleri,
trakeodzofageal fistiil goriilebilir.”

Blake ve ark. 1998 yilinda CS’nin majér ve mindr
kriterlerini yayinlamiglardir. Major kriterler cogun-
lukla bu sendrom ile iligkili iken nadiren diger sen-
dromlarda da goriilmektedir. Minér kriterler ise da-
ha az siklikta goriilen ya da daha az spesifik 6zellik-
lerdir."”’ Bu kriterler 2003 yilinda gbzden gecirilmis-
tir (Tablo 1).”" Son olarak 2004°te 8q12 kromozo-
munda CHD7 geni rapor edilmis olup CS’li ¢ocuk-
larin %65’inde gosterilen bu gen, ebeveynlerin hig-
birinde saptanamamistir.”” Bu genin bulunmasiyla
olgularin biiyiik bir cogunlugunun yeni mutasyonla
ortaya c¢iktig1 bildirilmekle birlikte, CS’nin otozo-
mal dominant bir sendrom oldugu ortaya konmustur.
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Ancak fetiisde bu gendeki degisiklige neyin neden
oldugu hala bilinmemektedir.” Insidansi 1/8.500-
10.000 arasinda degismektedir.'*

OLGU SUNUMU

Dismorfik yiiz goriiniimii ve koanal atrezisi olan 25
giinliik erkek hasta 6zel bir hastaneden klinigimize
ileri degerlendirme icin sevk edildi.

Tablo I. CHARGE Sendromu’nun major ve mindr kriterleri’

Kartal Egitim ve Arastirma Hastanesi Tip Dergisi

Olgu, 27.03.2005 tarihinde intrauterin hipoksi nede-
niyle bir devlet hastanesinde sezeryan ile dogmus,
dogduktan sonra aglamasinin olmamasi, siyanozu-
nun olmasi iizerine entiibe edilerek 6zel bir hastane-
nin yogun bakim iinitesine sevkedilmisti. Genel du-
rumu kotii olup, koanal atrezi, dismorfik yiiz gorii-
nilimii, genital hipoplazisi olan olgunun solunumu
efektif degilmis. Mekanik ventilatdrle solunum des-
tegi saglanan hastanin ikinci giin konviilziyonunun

Major bulgular Ozellikleri Siklik (%)
Okiiler koloboma « iris, retina, koroid, disk kolobomu, mikroftalmi 80-90
Koanal atrezi ya da stenoz * Tek tarafli ya da iki tarafli, membrandz ya da kemik, stenoz ya da atrezi 50-60
Kranyal sinir anomali * | anozmi Sik
ya da disfonksiyonlari * VII Fasyal palsi (tek tarafli ya da iki tarafli) 40

* [X/X yutma sorunlari 70-90
Karakteristik kulak anomalileri * Kisa ve genis kulaklar, kulak memesi kiigiik veya hic yok, heliks (dig kivrim) belirsiz,
(Sekil 1a) anti-heliks (i¢ kivrim) ok belirgin ve tragusla devamlilik iginde degil 80-100

* Orta kulak: Kemik malformasyonlar MRI’da goriliiyor. Kr. ser6z otit Sik

« i¢ kulak: Koklea ve vestibulada defektler (denge problemleri) MRI da gériilebilir. 80-90
Mindr bulgular Ozellikleri Siklik (%)
Karakteristik CHARGE yiizil * Yiiz kare seklinde, alin diiz ve belirgin, kaslar yay seklinde, gozler biyik,
(Sekil 1b) bazen g6z kapagi diisiik, burun koki belirgin ve bazen kare seklinde, agiz kiigik,

bazen gene de kiiglik, fasyal asimetri 50'den fazla
Karakteristik CHARGE eli « Kiigilk veya sira digl bir bagparmak, diiz bir avug ve hokey sopasi seklinde

avug ici gizgisi 50'den fazla
Orofasyal * Yarik damak 20-30

* Yarik dudak ve/veya damak 25
Dogustan kalp malformasyonlari e Fallot tetralojisi, AV kanal defektleri, aort arki anomalileri 60-70
Genital * Erkek: Mikropenis, kriptorsidizm 70-80
(Hipogonadotropik hipogonadizm) e Kiz: Hipoplastik labia, Sik

* Her iki cinste: Gecikmis inkomplet puberte geligimi 750
Postnatal biyime geriligi * Bilyiime hormonu eksikligi ?

* Kisa boy 70
Hipotoni « Ozellikle iist viicutta 275

Diger bulgular

Uriner yol ve/veya renal anomaliler, bilyiime gelisme geriligi, trakea ve/veya 6zofagus anomalileri, kronik otit ve siniizit, konviilziyon,

meme bagi anomalileri, omfalosel

Gozden gegirilmis 2003 yilindaki kriterlere gdre klinik tani kriterleri

Kesin CHARGE : 3 major veya 2 majér ve 3 mindr bulgu

Olasi CHARGE: 1 major bulgu ve birgok minor ya da diger 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.
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Ciddi Solunum Sikintisi lle Seyreden CHARGE Sendromu Olgusu

Sekil I. (a) CHARGE Sendromlu olguda karakteristik kulak anomalisi. (b) Yiiz g6rinimii dismorfik ve asimetrik.

olmas iizerine fenobarbital verilmis. Genel durumu
ve kan gazlarn diizeldikten alt1 giin sonra ekstiibe
edilmis. Koanal atrezi nedeniyle 12.04.2005 tarihin-
de Istanbul Universitesi Cerrahpasa Tip Fakiiltesi
KBB Anabilim Dali’nda ameliyat edilmis.

Olgunun anne ve babas1 40 yasindayd: ve saglik
sorunlar1 yoktu. Sekiz saglikli kardesi olan olgunun
soy gecmisinden anne ile babanin ikinci derece ak-
raba olduklar1 ve bir 6lii dogum oykiisii oldugu 6g-
renildi. Annenin gebelik Oykiisiinde 6zellik yoktu.
Fizik muayenede; viicut agirligi 2700 gr (3-10.p),

Sekil 1. Olgunun sag goziindeki kolobomun ultrasonografik
gorintisi.
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boyu 49 cm (25.p), bag cevresi 35 cm (25-50.p), yiiz
goriinlimii dismorfik ve asimetrik, koanal atrezi
mevcut, kulaklar diisiik ve kepge goriiniimiindeydi
(Sekil 1a, b). G6z muayenesinde; sag gdzde kolobo-
mu vard: (Sekil 2). Tansiyon arteryel; 90/60 mmHg,
kalp hiz1 135/dk, solunum hiz1 30/dk idi. Genital sis-
tem muayenesinde; penis ve skrotum hipoplazik idi
(Sekil 3). Diger sistemlerde 6zellik yoktu.

Rutin idrar ve tam kan incelemeleri, biyokimyasal
testleri normaldi. Ozofagus grafisinde, trakeotzofa-
geal fistiil saptanmadi.

Sekil Ill. Penis ve skrotum hipoplazik.
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TARTISMA

CHARGE Sendromu; goz ve kulak anomalileri, koa-
nal atrezi, genital hipoplazi, kalp defektleri ve beyin
anomalileriyle karakterize yaklagik 1/10000 siklikta
goriilen nadir sendromlardan biridir.”” Cogunlukla
sporadik olan bu sendromda, baz1 ailelerde X’e bag-
I1 resesif, otozomal resesif veya otozomal dominant
kalitim bildirilmis, t(2:18), t(3:22), t(6:8) gibi bazi
dengesiz translokasyonlarin benzer fenotipik degi-
sikliklerin olmasina yol agtig1 ileri siirtilmustiir.”
Ancak 8q12 kromozomunda CHD7 geninin bulun-
masi, olgularin biiyiik bir ¢cogunlugunun yeni mutas-
yonla ortaya ¢ikmakla birlikte, CS’ nin otozomal do-
minant bir sendrom oldugunu gostermisgtir."”

Bir ¢calismada CS’li olgularda, baba yas1 (ortalama
33.7+8 yas) kontrol grubuna goére (ortalama 30.8+5
yas) anlamli olarak yiliksek bulunmus, anne yasi ile
iligkili olmadig1 saptanmigtir."” Bizim olgumuzda
babanin yas1 ortalamanin {izerinde idi.

CHARGE Sendromlu olgularin %80-100’{inde ay1rt
edici kulak anomalileri bulunmaktadir. En fazla go-
riilen anomali kiigiik, kare veya iicgen seklinde olan
diisiik kulaktir. Bu ¢ocuklarda ayni zamanda iletim
tipi veya norosensorial tipte isitme kaybina hatta sa-
girliga yol acabilen orta kulak ve i¢ kulak anomali-
leri bulunabilir."''* Olgumuzda, diisiik ve kepce ku-
lak seklinde dig kulak anomalileri varda.

Goz anomalileri, olgularda %80-90 oraninda bulun-
maktadir. En sik goriilen gbz anomalisi kolobom
(%86) olmak lizere, mikroftalmi, strabismus, optik
sinir hipoplazisi de goriilebilir. Kolobom; gozle ilgi-
li herhangi bir olusumun (goz kapagi, retina, iris gi-
bi) dogumsal gelisim kusurudur. Genelde yarik sek-
linde kendini gosterir. Tek veya iki tarafli olabilir.
Gorme iglevi siklikla bozulmugtur."'*'" Olgumuzda
sag gozde kolobom, sol gdzde ise mikroftalmi ve re-
tina dekolmani saptandi.

Koanal atrezi, 1/7000 canli dogumda bir izlenir."
Hastalarin %72’sinde eglik eden dogustan anomali-
ler bulunmaktadir. Koanal atrezilerin %30 ’unda ise
CS goriiliir.”™ CHARGE Sendromlu olgularin %50-
60’1inda koanal atrezi goriiliir.”* Bizim olgumuzda
da iki tarafli koanal atrezi vardi.

Bu sendromda, biiyiime gelisme geriligi siklikla var-
dir. Olgular, dogduklarinda normaldir ancak altinci
aydan sonra gelisme geriligi belirginlesir. Biiylime
gelisme geriliginin, kardiyak ve respiratuvar sorun-
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lara, sik gecirilen infeksiyonlara, zayif emme ve
yutmaya bagli beslenme bozukluklarina bagh oldu-
gu diisiiniilmektedir.”?” Nadiren biiyiime hormonu
eksikligi de saptanmigtir. Bir calismada CS hastala-
rin %80’inde yutma sorunlari oldugu gosterilmis-
tir.” Bizim olgumuzda belirgin beslenme giicliigii
ve alt1 aydan kiiciik oldugu i¢in heniiz belirgin biiyii-
me gelisme geriligi yoktu.

Dogustan kalp defektleri %60-80 siklikta goriilmek-
tedir. En c¢ok goriilen dogustan kalp anomalileri,
Fallot tetralojisi, PDA, VSD, ASD’dir.** Bizim ol-
gumuzun yapilan ekokardiyografisinde patent fora-
men ovale saptandi.

Renal anomaliler ve genital hipoplazi diger sik izle-
nen anomalilerdir. CS’li 32 hastanin incelenmesi so-
nucunda 22 (%69) hastada ¢esitli genitoliriner ano-
maliler saptandig1 bildirilmistir.” Olgumuzda da,
mikropenis, skrotum hipoplazisi ve testislerde vo-
liim diigiikltigii saptandi.

CHARGE Sendromlu ¢ocuklarda, normale yakin s1-
nirdan belirgin gerilige kadar giden mental retardas-
yon goriilebilir. Seri incelemelerde, genellikle 0-4
yas doneminde psikomotor gelisimin belirgin olarak
etkilendigi ancak, ilkokul ¢aginda olgularin yarisi-
nin normale yakin bir zeka diizeyinde performans
gosterdigi gozlenmigtir.*¥ Bizim olgumuz heniiz
cok kiiciik oldugundan mental retardasyon agisindan
degerlendirilememigtir.

Sonug olarak; koanal atrezili olgularin CS ag¢isindan
degerlendirilmesi ve CS’li olgularin erken taninma-
s1 onemlidir. Koanal atrezi, kalp anomalileri, trake-
oozofageal fistiil gibi anomalilere zamaninda
girisim yapilmasit mortalite ve morbiditeyi azalt-
maktadir.”” Bu olgulara multidisipliner bir yakla-
simda bulunulmali, psikolojik destek ve aile danis-
manlig1 da verilmelidir.
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