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CHARGE syndrom

Hvad er CHARGE syndrom?

CHARGE er et syndrom, der deekker over en kombination af medfedte misdan-
nelser. Personer med CHARGE har et meget sammensat og komplekst symptom-
billede, der kan medfore en lang reekke sansemaessige, fysiske og adferdsmeessi-
ge problemer.

Symptomerne varierer meget i antal og omfang fra person til person, men er

ofte meget indgribende og kan seerlig i de forste levedr kraeve intensiv medicinsk
behandling pa flere omrader.

Mange behandlinger i de forste levear

Babyer, der er fodt med CHARGE syndrom, er ofte fodt med livstruende fod-
selsdefekter, som f.eks. hjertelidelser og vejrtreekningsproblemer. De tilbringer

sammenlagt mange maneder pa hospitalet og gennemgar mange operationer og
behandlinger. Synke- og dndedraetsproblemer forarsager fortsat mange vanske-
ligheder, nar bornene kommer hjem fra hospitalet - ofte resten af livet.

De fleste bgrn har hgrenedszttelse, synsnedsettelse og balanceproblemer,

som forsinker deres totale udvikling og som kreever specielle tiltag for at sikre
udvikling af kommunikation. Ogsa sanseintegrationsproblemer ses ofte. Alle ma
paregne medicinsk behandling og specialpadagogisk bistand i en lang arraekke.

Gode prognoser gennem tvaerfagligt samarbejde

Det er karakteristisk at personer med CHARGE ofte klarer og udvikler sig langt
bedre end man kunne forvente ud fra deres meget komplekse fysiske problemer -
dette skyldes deres utrolige livsvilje, vedholdenhed og steaerke personlighed.

De positive resultater er dog afhangige af, at omgivelserne er i stand til at
forsta de sammensatte og komplekse problemer personer med CHARGE har,
sa de kan stotte den enkeltes udvikling bedst muligt. Personer med CHARGE
syndrom kan intellektuelt ligge indenfor normalomradet.

Pa baggrund af de komplekse forhold hos personer med CHARGE syndrom,
og de skiftende behov i takt med de forskellige faser i livet, er der betydeligt
behov for tvaerprofessionelt taet samarbejde og livslang opfolgning af de man-
geartede medicinske og paedagogiske udfordringer.

Diagnose og forekomst

Syndromet er meget sjeldent og det anslas, at forekomsten er 1 tilfeelde

pr. 9-10.000 nyfedte born.

Syndromet blev fgrste gang beskrevet i 1981, og i 2004 blev et sygdomsgen
fundet.

Hos op imod 75 % af de personer, som har mange CHARGE karakteristika kan
genetisk undersogelse bekrafte diagnosen i form af en mutation (arveforan-
dring) i et bestemt gen: 25 % far diagnosen CHARGE, selvom personen ikke
har mutation.

Hvorfor hedder det
CHARGE?

Navnet CHARGE blev dan-

net ud fra de engelske navne
pa de misdannelser, man i
starten lagde searlig veegt pa:
Colobom (spalte i gjet), Heart
(hjertefejl), Atresi af choanal
(misdannelse/blokering i over-
gang mellem nase og sveelg),
Retardation (forsinket veaekst),
Genital hypoplasi (underud-

vikling af kensorganer), Ear

(misdannelser af ydre og indre
ore og hgrenedsattelse).




Samlet liste over Fysiske symptomer ved CHARGE syndrom * Darlig funktion af kranienerver: Hyppigt tilstede. Giver for eksempel an-
sigtslammelse og synkeproblemer.
| dag ved man, at syndromet kan daekke over en meget lang raekke symptomer/

misdannelser/problemstillinger, men den enkelte person er ikke ramt pd alle *  Forsinket vaekst og pubertetsudvikling: Skyldes nedsat funktion af hypofy-
omrader og sveerhedsgraden og betydningen af misdannelserne varierer meget sen, som normalt producerer de overordnede hormoner af betydning for sty-
fra person til person. ring af vaekst, udvikling af normale kensorganer fra for fedslen og pubertet.
Nedenfor naevnes en rakke fysiske problemer, der ofte ses i forbindelse med * Andre sygdomme: CHARGE syndrom er karakteriseret ved en lang rakke
CHARGE: andre mulige problemer, sd som nyremisdannelser, unormal forbindelse

mellem spiseror og luftroret, tilbagelgb af mad fra mavesaekken m.m.
*  @jne: Serligt karakteristisk er colobomer (spalteri et eller begge gjne). Kan
give forskellige synsproblemer fra sma problemer til blindhed afhangigt af, * Personer med CHARGE har ofte et specielt ansigt: Et firkantet fladt ansigt,
hvor spalten er. Nogle har sma eller manglende gjne. bred naese, lille mund lavtsiddende og ofte misdannede ydre grer og evt
ansigtslammelse.
*  Orer: Serlig karakteristisk er misdannelse af buegangene (der giver balan-
ceproblemer) - men ofte er der ogsd misdannelser i indre ore (sneglen),
horenerven, mellemoret og /eller det ydre gre. Dette betyder problemer Adfeerd hos personer med CHARGE
med horelsen i varierende grad.
Personer med CHARGE syndrom udviser ofte en lidt speciel adfeerd, som kan
* Nase/svaelg: Sarlig karakteristisk er choanal atresi dvs. sammenvoksning vaere udfordrende for omgivelserne. Det skyldes sanseproblemerne og den ofte
af den bageste del af neesegangen enten ensidigt eller dobbeltsidigt. Andre barske start pa livet med mange sygdomsperioder.
kan have lebeganespalte. Ofte ses iseer i de forste &r massive problemer

med vejrtraekning og med at spise og drikke, blandt andet pa grund af lav
muskelspanding og darligt koordinerede muskelbevagelser eller misdan-
nelser i luftrer, spiseror, bronkier eller stemmeband.

* Hjertefejl: Det kan f.eks vere huller i hjertet. Nogle misdannelser er alvor-
lige og kraever intensiv kirurgisk og medicinsk behandling andre er uden

funktionel betydning.

* Balance og motoriske problemer: Dette skyldes misdannede eller mang-
lende buegange i det indre gre - kombineret med nedsat syn. Misdannede
buegange findes formodentligt hos nzsten alle med CHARGE.

* Lugtesans: Mangler ofte eller er darligt udviklet. Manglende lugtesans er
ofte koblet med manglende spontan pubertet.




Adfaerdsproblemerne skal ses pa baggrund af at personer med CHARGE syn-
drom forspger at skabe oversigt og tryghed i deres verden, og at dette i hgj grad
kompliceres af store sansetab og andre vanskeligheder.

Adfzrden er ofte karakteriseret af:

e Stereotypier / ritualiseringer

*  @nske om at styre omgivelserne

e Lavimpulskontrol og selvregulering

e Problemer med at omstille sig fra en aktivitet til en anden og mellem forskel-
lige omgivelser

e Kan spgrge om det samme mange gange

e Traettes let og har behov for pauser og hvil

*  Motorisk uro i form af trang til at beveege kroppen eller dele af kroppen, eller
trang til at spande enkelte muskler op (fx trykke fingre mod hinanden, ga
pa teeer m.m.). Forstaelse for den udfordrende adferd hos personer med
CHARGE syndrom er afggrende for at undga fejldiagnosticering, idet mange

af de samme adfeerdstraek kan forekomme hos personer med autisme.

Hvor kan du fa mere viden om CHARGE?

Denne folder er blot en kort introduktion. Hvis du har brug for at mere infor-
mation om CHARGE kan du f.eks. gd ind pd en af folgende hjemmesider:

Servicestyrelsen: Beskrivelse af CHARGE syndrom generelt, information om
netvaerk, litteratur, nyhedsbrev om CHARGE mv.
http://socialstyrelsen.dk/handicap/dovblindhed

Center for sjeldne handicap: www.csh.dk

CHARGE Syndrome Foundation: www.chargesyndrome.org
Facebookgruppen: CHARGE syndrome

SENSE for Deafblind People: www.sense.org.uk

Hvis du har brug for rddgivning eller vejledning af eksperter med seerlig viden
om CHARGE, kan du, din leege, sagsbehandler eller andre kontakte:

Center for Degvblindhed og Heretab, konsulentfunktionen.
Afdelingsleder Bodil Thomsen, tIf. 29 35 70 45

Audiologisk afdeling Bispebjerg/audiogenetisk afsnit,
professor Lisbeth Tranebjeerg, tranebjaerg@sund.ku.dk

Klinik for sjeeldne handicap pa Rigshospitalet:
Udredning og laegelig koordination

Center for sjeldne sygdomme pd Skejby Sygehus:
Udredning og leegelig koordination




