
Özet

CHARGE birlikteli¤i, birbiri ile iliflkili do¤umsal anomali-
ler kombinasyonudur ve bu anomalilerin bafl harflerinden
oluflmaktad›r. 5 yafl›nda erkek olgu klini¤imize hipospadi-
as nedeniyle baflvurmufltur. Olgunun yap›lan fizik muaye-
nesinde a¤›rl›k 10-25 persantil, boy 10-25 persantildir. Ol-
guda sol kulakta protrüzyon; koronal hipospadias ve vent-
ral kordi; her iki gözde iris kolobomu, koroid kolobomu,
lens kolobomu ve mikroftalmi bulunmaktad›r. Geliflim ince
devinsel alanda 3,5 yafl; dil ve kaba devinsel alanda 4 yafl
olarak saptanm›flt›r. Olguya Snodgrass yöntemi ile hipos-
padias onar›m› ve kordi düzeltilmesi yap›ld›. Olguda
CHARGE birlikteli¤i tan›s› yedi ana bileflenin en az dördü-
nün varl›¤› ile konulmufltur. Çocukluk ça¤› anomalileri ve
çocuk cerrahisi hastal›klar› içinde ender görülen bir ano-
mali olmas› nedeniyle olgu sunulmufltur.

Anahtar kelimeler: CHARGE birlikteli¤i, genitoüriner
malformasyon

Summary

CHARGE association: Case Report

CHARGE association is a combination of a number of re-
lated birth defects and acronyme of the first letter of each
defect. A 5-year-old male admitted to our hospital with
complaint of passing urine through a stenotic hypospadic
meatus. Physical examination showed that his weight was
10-20th percentiles and his height was 10-20th percentiles.
He had a left sided bad ear. Ophthalmologic examination
revealed microphthalmia, iris coloboma, choroid colobo-
ma and lens coloboma of both eyes. External genital exa-
mination revealed a coronal hypospadias and a ventral
chordee. His mental development was found 3.5 years in
social, 4 years in motor skills. An urethroplasty was per-
formed by the Snodgrass technique. Four of the 7 compo-
nents of the CHARGE association were present in present
case.

Key words: CHARGE association, genitourinary malfor-
mation

Girifl

CHARGE birlikteli¤i birbiri ile iliflkili do¤umsal
anomaliler kombinasyonudur ve bu anomalilerin bafl
harflerinden oluflmaktad›r (C=Coloboma, C=Cranial
nerve dysfunction, H=Heart defects, A=Atresia of
choanae, R=Retardation of growth and development,
G=Genital and urinary abnormalities, E=Ear abnor-
malities and hearing loss) (1). Bu anomaliler aras›n-
daki iliflki ilk kez 1979 y›l›nda Hall taraf›ndan tan›m-
lamas›na ra¤men bu iliflkinin CHARGE ad› ile ta-
n›mlanmas› 1981 y›l›nda Pagon taraf›ndan yap›lm›fl-
t›r (1,2). S›kl›¤›n›n 1/10.000-12.000 canl› do¤umda
bir olufltu¤u belirtilmektedir. K›z ve erkeklerde ayn›
s›kl›kta görülür (3,4,5). Genellikle sporadik olarak
olufltu¤u bildirilmesine ra¤men ailesel olgular da

vard›r (3,4,5). Bugüne kadar hastal›¤›n kesin nedeni
saptanamam›flt›r. Genetik bir defekt veya kromozo-
mal anomaliler araflt›r›lmas›na ra¤men özgün bir ge-
netik bozukluk gösterilememifltir. Üç önemli bulgu
genetik bir faktörün rolü olabilece¤ini desteklemek-
tedir: Konsepsiyon s›ras›nda belirgin yüksek paternal
yafl, baz› kromozomal anomaliler ve nadir familyal
olgular (3,4,6-8). Göz, kulak, böbrek ve beyin gelifli-
minden sorumlu olan PAX2 geni mutasyonunun re-
nal-coloboma sendromu oluflumundan sorumlu oldu-
¤u kesin olarak bilinmektedir (9,10). PAX2 gen mu-
tasyonunun CHARGE birlikteli¤i ile iliflkili olabile-
ce¤i düflünülerek yap›lan bir araflt›rmada, yayg›n ol-
masa da bu hastal›kta potansiyel bir aday olarak gö-
rülmektedir (6). Hastal›¤›n kesin tedavisi yoktur. Bir-
likte görülen anomalilerin çeflitlili¤i nedeniyle yaflam
süre ve kalitesini art›rmak için multidisipliner bir
yaklafl›m gerekmektedir (5).
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Olgu Sunumu

5 yafl›nda erkek olgu klini¤imize hipospadias nede-
niyle baflvurdu. Öz ve soy geçmiflinde annenin epi-
lepsili oldu¤u, gebeli¤i süresince klonazepam ve
valproik asit kulland›¤› ve do¤umda asfiksi nedeniy-
le bebe¤in yenido¤an yo¤un bak›mda tedavi gördü¤ü
belirtilmifltir. Do¤umda kilosu 10 persantil, boyu 50-
90 persantil olarak bulunmufltur. Olgunun yap›lan fi-
zik muayenesinde, a¤›rl›k 16 kg (10-25 persantil),
boy 105 cm (10-25 persantil)'dir. Bafl-boyun muaye-
nesinde sol kulakta protrüzyon, damakta hafif bir
yükseklik görülmüfltür. Özellikle sol gözün normal-
den küçük yap›da oldu¤u ve her iki iris tabakas›n›n
düzgün yuvarlak bir flekilde olmad›¤› dikkati çekmifl-
tir. Gö¤üs ve kar›n muayenesinde patolojik bulgu
saptanmam›flt›r. Genital muayenesinde koronal hi-
pospadias› ve ventral kordisi oldu¤u görülmüfltür.
Olgunun iflitme testlerinde iflitme kayb› olmad›¤› gö-
rülmüfl, ekokardiyografi ve kar›n ultrasonografisinde
patoloji saptanmam›flt›r. Göz bak›s›nda iris kolobo-
mu, koroid kolobomu ve lens kolobomu ile birlikte
mikroftalmi tespit edilmifltir. Mental geliflimin göste-
rilmesi amac›yla Denver Geliflim Tarama Testi'nde
geliflimi ince devinsel alanda 3,5 yafl; dil ve kaba de-
vinsel alanda 4 yafl olarak saptanm›flt›r (11,12). Klini-
¤imizde olguya Snodgrass yöntemi ile hipospadias
tamiri ve kordi düzeltilmesi yap›larak sorunsuz ola-
rak taburcu edilmifltir.

Tart›flma

CHARGE birlikteli¤inin tan›s›n›n konulabilmesi için
yedi ana bileflenden en az dördünün varl›¤› gerek-
mektedir (2,3,4,13). Pagon ise kolobom veya koanal
atrezinin en az birinin varl›¤›nda di¤er ana bileflen-
lerden üçünün eflli¤ini koflul saymaktad›r (1). Mental
retardasyon ile büyüme ve geliflme gerili¤i olgular›n
% 90'›nda bulunmaktad›r (4). Büyüme ve geliflme ge-
rili¤i beslenme bozuklu¤u, gastroözofagiyal reflü,
yüz felci, büyüme hormonu yetersizli¤i, kalp defekt-
leri ve geçirilen operasyonlar gibi nedenlere ba¤l›d›r
(4,5,14). Olgumuzda da büyüme ve geliflme gerili¤inin
literatür ile uyumlu olarak do¤um sonras› olufltu¤u
görülmektedir. Mental geliflimin de¤erlendirilmesi
olgunun yafl›n›n küçük olmas› nedeniyle psikometrik
testler kullan›larak yap›lm›flt›r. Mental gerilik
CHARGE birlikteli¤i olan erkek çocuklarda daha

a¤›r seyretmektedir (3). Ancak bizim olgumuzda psi-
kometrik testlerde (Denver Geliflim Tarama Testi)
a¤›r bir mental gerilik söz konusu de¤ildir.

CHARGE birlikteli¤i içindeki ürogenital anomali in-
sidans› % 69 olarak bildirilmektedir (13). Erkek geni-
tal anomali yelpazesinde ise ilk s›ray› mikropenis al-
makta ve onu inmemifl testis takip etmektedir (1,13).
Hipospadias di¤er ürogenital anomalilere göre daha
az s›kl›kla görülmektedir (3,13,15,16,17). Görülen ano-
malilerin büyük ço¤unlu¤u olgumuzda da oldu¤u gi-
bi cerrahi onar›m gerektirmektedir.

Olgudaki sol kulak protrüzyonu ile birlikte efllik eden
anomali say›s› dörde ulaflmaktad›r. Pagon'un tan›da
mutlaka olmas› gerekti¤ini belirtti¤i iki anomaliden
birisi olan kolobom olgumuzda bulunmaktad›r. So-
nuç olarak yedi ana bileflenden dördünü tafl›yan olgu
CHARGE birlikteli¤i olarak de¤erlendirilmifl; ço-
cukluk ça¤› anomalileri ve çocuk cerrahisi hastal›k-
lar› içinde nadir görülmesi nedeniyle de sunulmaya
de¤er bulunmufltur. 
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