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Zespot CHARGE - opis przypadku ze szczegolnym uwzglednieniem
wad czesci twarzowej czaszki

CHARGE syndrome - facial malformations — case report
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Opis przypadku dziewczynki z zespotem wad wrodzonych, u ktérej na podstawie wystepowania ubytku nerwu wzrokowe-
go, teczéwki, siatkowki wraz z zarosnieciem nozdrzy tylnych, wadami narzqdu stuchu, serca i opdZnieniem rozwoju psy-
choruchowego rozpoznano zespét CHARGE. Opisano wystepowanie zaburzeri w zakresie czesci twarzowej czaszki, takich
jak asymetria, hipodoncja, wady budowy zebdw.
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Case report of a girl with multiple congenital malformations. On the basis of coexisting coloboma of the optic nerve, iris
and retina, together with atresia of choanae, ear abnormalities and deafness, heart defects and retardation of growth and
development a diagnosis of CHARGE syndrome was established. Malformations in the facial region such as asymmetry,

hypodontia, defects of tooth structure are described.
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Cechy zespolu obejmujacego wrodzone wady narza-
du wzroku, stuchu, serca oraz ukladu moczowo-plcio-
wego poczatkowo opisali niezaleznie HALL i HITTNER
w 1979 r. W 1981 r. PacoN nadal zespolowi akronim
CHARGE w zwiazku z wystepujacymi w nim gtéwny-
mi zaburzeniami: wrodzony ubytek siatkowki (colo-
boma), wady serca (heart defect), zaro$nigcie nozdrzy
tylnych (atresia choanae), op6zniony wzrost i rozwoj
(retarded growth and development), hipogonadyzm
(genital hypoplasia), zaburzenia budowy uszu/glu-
chota (ear anomalies/deafness) [1, 2].

Grupa ekspertow, skladajaca sie z genetykow i
pediatrow, zdefiniowata cztery gtéwne cechy duze i
pozostale cechy mniejsze, wskazujace na rozpozna-
nie zespolu CHARGE (Hall-Hittner syndrome). Do
cech gléwnych zaliczono: zaro$nigcie nozdrzy tyl-
nych (choanae atresia), wrodzony ubytek siatkowki
(coloboma), charakterystyczne uszy (characteristic
ears) oraz zaburzenia nerwow czaszkowych (cranial
nerve anomalies), sktadajace si¢ na klasyczne obja-
wy 4C. Do cech mniejszych zaliczono wady uktadu
moczowo-plciowego, zaburzenia wzrostu i op6Znienie
rozwoju, wady sercowo-naczyniowe, przetoke przety-
kowo-tchawicza, dysmorfi¢ twarzy, rozszczep podnie-
bienia, niedobory hormonalne i inne [1-3].

Rzeczywiste wystepowanie zespolu CHARGE nie
jest znane i ocenia si¢ je na 0,1-1,3/10 000 zywo uro-

Autorzy nie zgtaszaja konfliktu intereséw

dzonych niemowlat. W regionach, gdzie prowadzono
badania dotyczace tego zespotu, czestos¢ wystepowania
okreslono na 1/8500 zywo urodzonych dzieci [1, 2].

Ftiologia zespotu Hall-Hittner nie jest znana. Za-
burzenia w nim wystepujace wynikaja z nieprawidto-
wego roznicowania mezodermy i ektodermy okolicy
glowowej zarodka, nieprawidlowego réznicowania
i migracji komorek pierwotnej cewy nerwowej oraz
nieprawidiowych interakcji pomiedzy komoérkami
pierwotnej cewy nerwowej a mezodermg odcinka
glowowego i rozwijajacym si¢ przodomézgowiem. W
zwiazku z tym zespoét CHARGE jest zlozong neurocri-
stopatia, ktorej czas trwania rozciaga si¢ od blastoge-
nezy (3 tydz.) do 9 tyg. ciazy [4]. Jako czynnik gene-
tyczny najczesciej podawane sg r6znego rodzaju mu-
tacje genu CHD7 powstale de novo oraz sporadycznie
— dziedziczenie autosomalne dominujgce stwierdzone
na podstawie rzadkiego wystepowania rodzinnego.
Jednym z czynnikéw sprawczych moze by¢ zaawan-
sowany wiek rodzicéw, cho¢ inne badania tego nie
potwierdzaja [1, 2, 4].

Ze wzgledu na wystepowanie wielu sposrod za-
burzen w obrebie czaszki, dzieci z tym rozpoznaniem
sg takze pacjentami klinik wad rozwojowych twarzy.
Skifania to do wnikliwej analizy zmian wystepujacych
w zespole CHARGE w zakresie czeSci twarzowej
czaszki.
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Opis przypadku. Dziewczynka 6-letnia zglosita si¢
do Samodzielnej Pracowni Wad Rozwojowych Twa-
rzy w celu leczenia istniejacej wady zgryzu. W wy-
wiadzie rodzinnym stwierdzono brak wystepowania
wad rozwojowych, matka w czasie cigzy nie choro-
wala. Dziewczynka urodzita si¢ w 36 tyg. prawidlowo
przebiegajacej ciazy, silami natury (trzecie dziecko,
rodzenstwo zdrowe). U noworodka stwierdzono za-
ros$nigcie nozdrzy tylnych. W badaniu okulistycznym
stwierdzono wrodzony ubytek naczyniowki, siatk6w-
ki i tarczy nerwu wzrokowego, zez naprzemienny,
zmniejszenie prawe] galki ocznej z prawidiowa reak-
cja zrenic na $wiatlo i prawidtowa ruchomoscia gatek
ocznych. W badaniu kardiologicznym stwierdzono
drozny otwor owalny z przeplywem lewo-prawym,
zwezenie zastawki tetnicy ptucnej. Pozostate struk-
tury serca prawidlowe. W wieku 5,5 lat przeprowa-
dzono konsultacje audiologiczng i otoneurologiczng.
Wykazano niedostuch prawostronny mieszany, nisko-
tonowy oraz niedosluch lewostronny, nerwowo-zmy-
stowy, glebokiego stopnia. Dodatkowo stwierdzono

zaburzenia koordynacji ruchowej i op6znione reakcje
automatyczne wskazujace na uszkodzenie obwodowe
i centralne funkcji sensomotorycznej. Ze wzgledu na
op6znienie psychoruchowe przeprowadzono takze
konsultacje z psychologiem, logopeda i pedagogiem.
Zalecona zostala systematyczna rehabilitacja stuchu,
mowy oraz rehabilitacja ruchowa. Dziewczynka za-
opatrzona w aparaty stuchowe, nawiazujaca kontakt
z lekarzem, lecz niespokojna, z op6Znieniem rozwoju
psychoruchowego.

W badaniu zewnatrzustnym stwierdzono asyme-
trie twarzy z nieznacznym niedowladem po stronie
prawej, zdeformowane malzowiny uszne, nizej osa-
dzong malzowing uszng po stronie prawej (ryc. 1).
Dziecko oddycha przez usta.

W badaniu wewnatrzustnym stwierdzono stabo
wysklepione podniebienie oraz operacyjnie wykona-
ne otwory celem udroznienia nozdrzy tylnych. Blo-
na Sluzowa prawidlowa. Rozpoznano zgryz otwarty
czesciowy przedni, zwezenie obu tukoéw zebowych, 11
klase klowa po stronie prawej, catkowity brak miej-
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Ryc. 1.

Zdjecia zewnatrzustne
Fig. 1.

Extraoral records

Ryc. 2

Zdjecia wewnatrzustne
Fig. 2.

Intraoral records
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