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OZET

CHARGE sendromu 1/10.000-15.000 oraninda gdrilen ve ¢ok sayida dogumsal anomalinin eslik ettigi bir sendromdur.
Yenidogan yogun bakim servisimize solunum sikintisi nedeni ile kabul edilen olguya, bilateral koanal stenoz, koroid ko-
lobomu, kulak anomalisi, isitme kaybi, kalp ve bobrek anomalisi saptanmasi Uzerine CHARGE sendromu tanisi konuldu.
Olgu koanal atrezi saptanan yenidoganlarda CHARGE sendromunun akla getirilmesi ve diger organlara ait patolojilerin
arastinimasi gerektigi, erken tani ve tedavi ile multidisipliner yaklasimin éneminin vurgulanmasi amaciyla sunuldu.

Anahtar Sozciikler: CHARGE sendromu, Koanal atrezi, Kolobom

ABSTRACT

The CHARGE syndrome, which has an incidence of 1/10.000-15.000, involves multiple congenital anomalies. A newborn
infant admitted to our neonatal intensive care unit with respiratory distress was diagnosed with CHARGE syndrome due
to the presence of multiple anomalies including bilateral choanal stenosis, choroidal coloboma, ear anomalies, hearing
loss, heart and renal anomalies. The reason we report this patient is two-fold: first to remind that CHARGE syndrome
should be considered in infants with choanal atresia and other anomalies, and second to emphasize the importance of
early diagnosis and a multidisciplinary approach in the treatment of patients with CHARGE syndrome.
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GiRiS

CHARGE sendromu (CS) 1/10.000-15.000 siklikta gordlen,
¢ok sayida dogumsal anomalinin eslik ettigi bir sendromdur.
Pagon ve ark. kolobom (C), kalp anomalileri (H), koanal
atrezi (A), blyUme-gelisme geriligi (R), genito-Uriner sistem
anomalileri (G), kulak anomalileri ve/veya isitme kaybindan (E)
olusan 6 anomalinin tesadufi olmayan birlikteligini CHARGE
assosiasyonu olarak tanimlamistir. Vissers ve ark. hastalarin
%60-65'inde chromodomain helicase DNA binding protein
7 (CHDY) geninde mutasyon tesbit etmistir. Molekuler temeli
ortaya konduktan sonra CHARGE assosiasyonu, sendrom
olarak kabul edilmistir (1-4).

Molekuler temeli ortaya konulmus olsa da, CS halen klinik bir
tanidir. Tani igin Blake ve ark.nin (3) kriterleri kullaniimaktadir.
Koanal atrezi-stenoz, kolobom, kulak anomalileri, kraniyal sinir
defektleri major kriterler; kardiyo-vaskuler, genito-Uriner sistem

anomalileri, bUylme-gelisme geriligi, oro-fasiyal yarik, trakea-
Ozefageal fistil mindr kriterler olarak kabul edilmektedir. Bu
bulgulardan 4 major veya 3 major ve 3 mindr kriterin birlikte
olmasi taniyr koydurmaktadir (1,2,5). RekUrrens sikligi %1 olarak
bildirilmektedir (6).

CS’unda X’e bagl resesif, otozomal resesif veya dominant
kalitimi dtstndurecek olgular bildirimistir, ancak ¢ogu olgu
sporadiktir. Bazi calismalarda gebelikte teratojenik etkiye maruz
kalma, ileri baba yasi sendromla iligkilendiriimistir. Genetik
mutasyon saptanan bazi olgularda kolobom, koanal atrezi gibi
klasik bulgular olmayabilir (3). Olgumuz koanal atrezi saptanan
yenidoganlarda CHARGE sendromunun akla getirimesi ve
diger organlara ait anomalilerin arastinimasi gerektigi, erken tani
ve tedavi ile multidisipliner yaklasimin déneminin vurgulanmasi
amaciyla sunulmustur.
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OLGU SUNUMU

Olgumuz 19 yasindaki annenin ilk gebeliginden 40 haftalik,
spontan vajinal yolla dogan erkek bebek idi. Dogumdan
sonra solunum sikintisi gelistiginden yenidogan yogunbakim
Unitesinde izleme alindi. Anne-baba akrabaligi ve prenatal
OykUsUnde 6zellik yoktu. Apgar skorlari 1 ve 5. dakikalarda 5
ve 8 olarak bulundu. Fizik muayenesinde nabiz sayisi 146 vuru/
dakika, solunum sayisi 80/dakika, vicut agiridr 2090 gr (<%10),
bas cevresi 34 cm (%25), aktivitesi azalmig, aglamasi zayifti.
Alni genig, burun kemeri ¢ikik, yiz gérinumu atipik, kornealar
bulanik, her iki dis kulak yolu atrezik, kulak kepgesi kiicuk, heliks
anomalisi vardi (Sekil 1). Her iki burun deliginden nazogastrik
sonda ilerletilemedi. Mezokardiyak odakta II/VI° Gftirim duyuldu.
Diger tim sistem muayeneleri ve laboratuvar bulgular olagand..
G6z muayenesinde bilateral koroid kolobomu saptandi (Sekil 2).

Nazofarengeal tomografisinde belirgin saga deviasyon, bilateral
koanal stenoz goéruldi (Sekil 3). Temporal tomografide ise dis
kulak yolu, orta, i¢c kulak anomalileri vardi (Sekil 4). i¢ kulakta
CS icin tipik olan sag lateral semisirkller kanal kisaligi, solda
hipoplazi (agenezi?), sag kohleada apikal kivrim hipoplazisi
saptandi (1). Otoakustik emisyon (OAE), auditory brainstem
response (ABR) testlerine yanit alinamadi. Ekokardiyografide
kUcUk sekundum atriyal septal defekt (ASD), apikal kiguk
mUskuUler ventrikller septal defekt (VSD), Uriner ultrasonografide
sag bobrekte 1-2. derece pelvikalisiyel genisleme, Ureteropelvik
(UP) darlik saptandi. CS dusulerek mutasyon analizi icin kan
gonderildi. ik 5 giin solunum sikintisi ve yutma guigligi izlenen,
19. gln tam oral beslenebilen olgu multidisipliner takibinin
yapilabilecegdi bir merkeze yonlendirilerek taburcu edildi.

TARTISMA

CS 1/10.000-15.000 siklkta gorilen, cok sayida dogumsal
anomalinin eglik ettigi bir sendromdur. Embriyoda sefalik,
kardiyak veya baska bir bélgede yer alan néral krest hucreleri
arasindaki baglanti, migrasyon ve gelisim defektinin sendromda
gortlen farkl bolgelere ait bozukluklarin birlikteligini acikladig
belirtilmistir (1).

Tek veya cift tarafl, kemik veya membrandz yapida koanal
atrezi-stenoz olgularin %50-60"Inda  gérulur (1). Olgumuzun
da nazofarengeal tomografisinde bilateral koanal stenoz
saptanmistir. Yine olgumuzda gorlldigl gibi CS’da en sik
retinada olmak Uzere, koroid, iris, diske ait kolobom %80-90
oraninda gorilmektedir (1, 3).

CS’lu olgularin %90’ Inda kulak anomalisi mevcuttur. Anomaliler
ic, orta, dis kulaga veya temporal kemige ait olabilir. ic kulakta
semisirkller kanalda aplazi/hipoplazi, mondini defekti, dis
kulakta CHARGE kulagi gérindma olabilir. Multipl kraniyal sinir
disfonksiyonuna sik rastlanabilmektedir. En sk [-VII-VIII-IX.
sinirde olmak Uzere kraniyal sinir anomalileri %75-95 oraninda
gorilir. isitme ve gérme gibi duyu bozukluklarinin en sik gériilen
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Sekil 1: Olgunun atipik yiz gdrinimi (genis-¢ikik alin, genis burun
kemeri), CHARGE kulagi.

Sekil 2:
Olgunun
korneal
bulaniklik
goértnumu
(koroid

kolobomu).

Sekil 3:
Olgunun
nazofarengeal
tomografisinde
bilateral

koanal stenoz
gorinuma.
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Sekil 4:
Olgunun
temporal
tomografisinde
dis kulak yolu,
orta-i¢ kulak
anomalileri.

dogumsal nedenlerinden biri CS’dur. Olfaktor bulbun aplazi/
hipoplazisi tani igin anlamlidir (1-3). Olgumuzun da bilateral dis
kulak yolu atrezik, kulak kepcesi kicuk, heliks anomalisi vardi.
Temporal bolge tomografisinde dis kulak yolu, orta, i¢ kulak
anomalileri saptandi. OAE ve ABR testlerine yanit alinamadi.
Olgumuzda her iki dis kulak yolu atrezik, orta ve i¢ kulak
anormallikleri oldugu igin isitme kaybinin ileti ve sensorindral
tipte oldugu dusunuldu.

CS’da dogumsal kalp hastaliklarinin sikliginin %75-85 oldugu
bildirilmektedir. Konotrunkal, atriyoventrikller kanal, aortik ark
defektleri gibi kompleks defektlerin yanisira ASD, VSD, patent
duktus arteriozus gérllen diger defektlerdir (1,3). Olgumuzda
sekundum ASD, apikal kiclUk muskUtler VSD mevcuttu. Bu
sendromda genito-Uriner sistem anomalileri ise %25-40
olguda gorulmektedir. Tek tarafli renal agenezi, renal hipoplazi,
hidronefroz, ¢ift bobrek, vezikoureteral refll gérilen genito-Uriner
sistem anomalilerindendir (1). Olgumuzda da sag bobrekte 1-2
derece pelvikalisiyel genisleme ve UP darlik saptanmistir.

BlyUme geriliginin %70-80 oraninda CS’lu olgulara eslik ettigi
bildiriimektedir. Genellikle dogumda normal olan hastalarda
ge¢ cocukluk ddéneminde buylme geriligi fark edili. Bazen
bUylme hormon eksikligi saptansa da genellikle beslenme,
solunum sistemi ve kardiyak sorunlar nedeniyle blytme geriligi
gelismektedir. Bu hastalarda kraniyal sinir disfonksiyonlarn da
beslenme sorununu artirmaktadir (1, 7). Bu nedenle beslenme
destegi erken ve uzun sureli planlanmalidir. Olgumuzda dogumda
var olan blytme geriligi sendromla iligkilendirimemistir. Gelisme
geriligi neredeyse tum CS’lu olgularda gorilmektedir. Hipotoni,
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motor hareketlerde gerilik, mental ve dil gelisiminde gerilik
saptanir. Motor gerilik sik hastane vyatislar, trunkal hipotoni,
ligament laksitesi, gérme bozuklugu, denge sorunu nedeniyle
gelisebilir. Farkli davranis profili, spesifik kognitif bozukluklar
olabilir. Bu nedenle CS tanisi alan olgular igin, erken medikal ve
davranig tedavisi dnemlidir (1, 2, 8).

CS’nun Vacterl assosiasyonu, 22g11 delesyon sendromu,
Townes Brocks sendromu ile ayirici tanisi yapiimalidir. Ayirici tani;
erken tedavi baglanmasl, prognoz ve rekurrens riski agisindan
onemlidir (1, 9). CS tanisi alan olgumuz olasi beslenme sorunlari,
blylme-gelisme geriligi, gerekli cerrahi girisimler nedeniyle
multidisipliner bakim alabilecegdi bir merkeze yonlendirilmigtir.

Bu olgu nedeniyle koanal atrezi saptanan yenidoganlarda
CS’nun akilda bulundurulmasi ve olgunun diger organlara ait
anomaliler agisindan arastinimasi gerektigi, erken tani, tedavi ile
multidisipliner yaklagimin dnemi vurgulanmak istenmigtir.
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