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Ozet

CHARGE birlikteligi, birbiri ile iliskili dogumsal anomali-
ler kombinasyonudur ve bu anomalilerin bas harflerinden
olugmaktadir. 5 yasinda erkek olgu klinigimize hipospadi-
as nedeniyle basvurmugtur. Olgunun yapilan fizik muaye-
nesinde agirlik 10-25 persantil, boy 10-25 persantildir. Ol-
guda sol kulakta protriizyon, koronal hipospadias ve vent-
ral kordi; her iki gozde iris kolobomu, koroid kolobomu,
lens kolobomu ve mikroftalmi bulunmaktadir. Gelisim ince
devinsel alanda 3,5 yas; dil ve kaba devinsel alanda 4 yag
olarak saptannugtir. Olguya Snodgrass yontemi ile hipos-
padias onarumi ve kordi diizeltilmesi yapildi. Olguda
CHARGE birlikteligi tanisi yedi ana bilesenin en az dordii-
niin varligu ile konulmugstur. Cocukluk ¢agi anomalileri ve
cocuk cerrahisi hastaliklar iginde ender goriilen bir ano-
mali olmasi nedeniyle olgu sunulmustur.

Anahtar kelimeler: CHARGE birlikteligi, genitoiiriner
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

Giris

CHARGE birlikteligi birbiri ile iligkili dogumsal
anomaliler kombinasyonudur ve bu anomalilerin bag
harflerinden olugsmaktadir (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) (). Bu anomaliler arasin-
daki iligki ilk kez 1979 yilinda Hall tarafindan tanim-
lamasina ragmen bu iligkinin CHARGE ad1 ile ta-
nimlanmasi 1981 yilinda Pagon tarafindan yapilmis-
tr (1.2, Sikhiginm 1/10.000-12.000 canli dogumda
bir olustugu belirtilmektedir. Kiz ve erkeklerde ayni
siklikta goriilir 345, Genellikle sporadik olarak
olustugu bildirilmesine ragmen ailesel olgular da
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vardir 345, Bugiine kadar hastaligm kesin nedeni
saptanamamustir. Genetik bir defekt veya kromozo-
mal anomaliler arastirilmasina ragmen 6zgiin bir ge-
netik bozukluk gosterilememistir. U¢ énemli bulgu
genetik bir faktoriin rolii olabilecegini desteklemek-
tedir: Konsepsiyon sirasinda belirgin yiiksek paternal
yas, baz1 kromozomal anomaliler ve nadir familyal
olgular 34.6-8) Gz, kulak, bobrek ve beyin gelisi-
minden sorumlu olan PAX?2 geni mutasyonunun re-
nal-coloboma sendromu olugsumundan sorumlu oldu-
gu kesin olarak bilinmektedir 9-10), PAX2 gen mu-
tasyonunun CHARGE birlikteligi ile iligkili olabile-
cegi diisiiniilerek yapilan bir aragtirmada, yaygin ol-
masa da bu hastalikta potansiyel bir aday olarak go-
riilmektedir (©), Hastaligin kesin tedavisi yoktur. Bir-
likte goriilen anomalilerin cesitliligi nedeniyle yasam
siire ve kalitesini artirmak icin multidisipliner bir
yaklagim gerekmektedir (),
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Olgu Sunumu

5 yasinda erkek olgu klinigimize hipospadias nede-
niyle bagvurdu. Oz ve soy gecmisinde annenin epi-
lepsili oldugu, gebeligi siiresince klonazepam ve
valproik asit kullandigi ve dogumda asfiksi nedeniy-
le bebegin yenidogan yogun bakimda tedavi gordiigii
belirtilmistir. Dogumda kilosu 10 persantil, boyu 50-
90 persantil olarak bulunmustur. Olgunun yapilan fi-
zik muayenesinde, agirlik 16 kg (10-25 persantil),
boy 105 cm (10-25 persantil)'dir. Bas-boyun muaye-
nesinde sol kulakta protriizyon, damakta hafif bir
yiikseklik goriilmiistiir. Ozellikle sol goziin normal-
den kiiciik yapida oldugu ve her iki iris tabakasinin
diizgiin yuvarlak bir sekilde olmadigi dikkati ¢ekmis-
tir. Gogiis ve karin muayenesinde patolojik bulgu
saptanmanustir. Genital muayenesinde koronal hi-
pospadiasi ve ventral kordisi oldugu goriilmiistiir.
Olgunun igitme testlerinde isitme kaybi olmadigi go-
riilmiis, ekokardiyografi ve karin ultrasonografisinde
patoloji saptanmamustir. Goz bakisinda iris kolobo-
mu, koroid kolobomu ve lens kolobomu ile birlikte
mikroftalmi tespit edilmigtir. Mental gelisimin géste-
rilmesi amactyla Denver Gelisim Tarama Testi'nde
gelisimi ince devinsel alanda 3,5 yas; dil ve kaba de-
vinsel alanda 4 yas olarak saptanmustir (11.12)_ Klini-
gimizde olguya Snodgrass yontemi ile hipospadias
tamiri ve kordi diizeltilmesi yapilarak sorunsuz ola-
rak taburcu edilmistir.

Tartisma

CHARGE birlikteliginin tanisinin konulabilmesi i¢in
yedi ana bilesenden en az dordiiniin varlig1 gerek-
mektedir (2:34.13), Pagon ise kolobom veya koanal
atrezinin en az birinin varliginda diger ana bilegen-
lerden iiciiniin esligini kosul saymaktadir (1), Mental
retardasyon ile biiyiime ve gelisme geriligi olgularin
% 90'mda bulunmaktadir ., Biiyiime ve gelisme ge-
riligi beslenme bozuklugu, gastrodzofagiyal reflii,
yiiz felci, biiyiime hormonu yetersizligi, kalp defekt-
leri ve gecirilen operasyonlar gibi nedenlere baglidir
(4.5,14) Olgumuzda da biiyiime ve gelisme geriliinin
literatiir ile uyumlu olarak dogum sonrasi olustugu
goriilmektedir. Mental gelisimin degerlendirilmesi
olgunun yasinin kii¢iik olmas1 nedeniyle psikometrik
testler kullanilarak yapilmistir. Mental gerilik
CHARGE birlikteligi olan erkek cocuklarda daha

agir seyretmektedir (®). Ancak bizim olgumuzda psi-
kometrik testlerde (Denver Gelisim Tarama Testi)
agir bir mental gerilik s6z konusu degildir.

CHARGE birlikteligi icindeki iirogenital anomali in-
sidansi1 % 69 olarak bildirilmektedir (13). Erkek geni-
tal anomali yelpazesinde ise ilk sirayr mikropenis al-
makta ve onu inmemis testis takip etmektedir (113,
Hipospadias diger lirogenital anomalilere gore daha
az siklikla goriilmektedir (3:13.15.16,17) Gériilen ano-
malilerin biiyiik cogunlugu olgumuzda da oldugu gi-
bi cerrahi onarim gerektirmektedir.

Olgudaki sol kulak protriizyonu ile birlikte eslik eden
anomali sayis1 dorde ulagmaktadir. Pagon'un tanida
mutlaka olmasit gerektigini belirttigi iki anomaliden
birisi olan kolobom olgumuzda bulunmaktadir. So-
nug olarak yedi ana bilesenden dordiinii tagiyan olgu
CHARGE birlikteligi olarak degerlendirilmis; co-
cukluk ¢agi anomalileri ve ¢ocuk cerrahisi hastalik-
lar1 i¢inde nadir goriilmesi nedeniyle de sunulmaya
deger bulunmustur.
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