CHARGE-syndromet

CHARGE-syndromet tillhér gruppen dévblind-
syndrom med ytterligare organdysfunktioner.
Namnet &r en engelsk initialférkortning som syftar
pé de vanligaste symtomen. De &r kolobom och
synnedsattning, hjartfel, missbildningar i svalg och
luftvégar, hémmad tillvaxt och utveckling, avvikelser
i urinvdgar och kénsorgan, samt missbildningar

i dronen med hérselnedsattning eller dévhet.

I Sverige f6ds omkring 10 barn per &r med syndromet, vilket
innebér cirka 10 per 100 000 nyfodda.

Symtom

De forsta misstankarna om CHARGE-syndromet brukar
véckas om ett barn har kolobom, en svart flick i 6gats iris.
Andra 6gonavvikelser forekommer ocksa. Synnedsittningen
varierar fran lindrig till svér.

De flesta har dven ndgon form av missbildning i horsel-
organet. Den kombinerade syn- och horselnedséttningen
innebdr dovblindhet for flertalet.

Manga av barnen har hjértfel, som vanligen &r lindriga.
Drygt hélften av barnen har en fortrangning av de bakre
nisdppningarna mot svalget. Aven andra avvikelser i luft-
strupen och matstrupen forekommer.

Tillvaxthdmning brukar bli tydlig fran sex manaders alder.
Manga barn med syndromet har en férsenad motorisk,
kognitiv och/eller spraklig utveckling. En del har intellektuell
funktionsnedsattning.

Missbildningar av konsorgan och/eller urinvégar finns
framst hos pojkar. Det &r vanligt bland bade flickor och pojkar
med forsenad eller utebliven pubertet.

Andra symtom som forekommer &r immunbrist, epilepsi,
skelettavvikelser, balanssvarigheter, 1dpp-, kdk- och gomspalt,
avvikelser i mag-tarmkanalen samt hormonbrist.

Orsak

Syndromet orsakas vanligen av en nyuppkommen foréndring i
en specifik gen som har betydelse for den tidiga foster-
utvecklingen av flera viktiga organ.

Behandling
Det finns ingen behandling som botar CHARGE-
syndromet. Behandlingen inriktas i stillet pa att lindra
symtomen, forebygga medicinska komplikationer och
kompensera for funktionsnedsittningarna.

Personer med syndromet behover kontakt med flera olika
specialister for utredning, behandling och uppf6ljning.

Flera svara symtom hos spadbarn behover kirurgisk
behandling under det forsta levnadsaret.

De flesta med CHARGE behover barn- och ungdoms-
habilitering och senare i livet vuxenhabilitering.

Personer med dovhet och svar synnedsattning har behov
av samordnade habiliteringsinsatser samt stod for att
utveckla alternativa vagar for kommunikation.

Resurser
Vid storre sjukhus kan synnedséttningen och horsel-
nedséttningen diagnostiseras. Regionala dévblindteam
ansvarar for habilitering och kan ge rad och stod.
Behandling av flera av symtomen vid CHARGE é&r
nationell hdgspecialiserad vard som utfors vid vissa
universitetssjukhus.
Vid universitetssjukhusen finns ocksa Centrum for
sdllsynta diagnoser (CSD). De kan ge vdgledning och
information om séllsynta hélsotillstand.

Samhallets stédinsatser

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedséttningar kan
fa olika typer av stod och insatser. Mer information finns i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta hélsotillstand,
under Samhdllets stodinsatser.

Intresseorganisationer
+ FSDB, Foreningen Sveriges Dovblinda

e HREF, Horselskadades Riksforbund

+ Riksforbundet FUB, for personer med intellektuell
funktionsnedséttning

* Riksforbundet Séllsynta diagnoser
* SDR, Sveriges Dovas Riksforbund

Las mer

Det hér ér en kort sammanfattning av texten i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta
halsotillstand. Se vidare
socialstyrelsen.se/sallsynta-halsotillstand

Texterna i kunskapsdatabasen produceras av
Informationscentrum for séllsynta hélsotillstand

vid Agrenska pa uppdrag av Socialstyrelsen.

E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se,
agrenska.se/informationscentrum
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