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Sissejuhatus

CHARGE siindroom e CHD7 haire on kaasaslindinud arenguhdirete siindroom, millele on iseloomulik
koloboom e silma vikerkesta (ja soonkesta) kaasaslindinud IGhestumus, ninakaikude sulgus/
kitsenemus, kraniaalnarvide funktsioonihaired, kdrva anomaaliad ja palju muud. CHARGE siindroomi
nimetus on tulnud esialgselt kirjeldatud simptomitest (C- coloboma; H- heart defect; A — artresia; R —
retarded growth and development; G- genital hypoplasia; E- ear anomalies. Sindroomi geneetilise
pohjuse (CDH7 geenimutatsioon) avastamisega on fenotllip e haiguse kliiniline pilt oluliselt laienenud.

Tekkepohjused

CHARGE siindroom on pdhjustatud peamiselt muutustest 8. kromosoomil asetsevas CHD7 geenis.
Inimesel on normaalselt 23 kromosoomipaari ehk kokku 46 kromosoomi, mis asuvad rakutuumas. 46-
st kromosoomist on kaks sugukromosoomid, mis maaravad lapse soo — tiitarlapsel kaks X-kromosoomi
(46,XX) ja poisslapsel X ja Y kromosoomid (46,XY). Normaalselt parib laps (ihe kromosoomi isalt, teise
emalt. Igal kromosoomil on tuhandeid geene, milles sisalduv informatsioon on vajalik organismi
toimimiseks. Piltlikult 6eldes on geenid nagu retsept, mis annab tdpseid juhiseid, kuidas organism peab
arenema, kasvama ja funktsioneerima.

CHD7 geen kodeerib valku, mille roll on reguleerida geenide aktiivsust (ekspressiooni). Normaalselt
peavad embriio arengu kdigus méned geenid olema vaigistatud, teised aktiivsed. CHD7 mutatsiooni
korral toodetakse ebanormaalne valk, mis ei suuda oma llesannet taita, mistottu geenide aktiivsuse
regulatsioon héirub ning tekivad CHARGE sindroomile iseloomulikud anomaaliad embriionaalse
arengu kaigus.

Esinemissagedus

CHARGE siindroomi esinemissagedus on hinnanguliselt Glemaailmselt 1 juhtum 12 000 — 15 000
elusstinni kohta.

Kliiniline pilt

CHARGE siindroomi kliiniline pilt on vaga varieeruv ja vdib erineda isegi samas perekonnas. Siimptomid
nagu nt koloboom ja ninakdikude kitsenemine esinevad harva teiste kaasaslindinud arenguriketega
haiguste korral ning on seega vaga iseloomulikud just CHARGE-ile. Slindroom avaldub vastsiindinueas
ja haigusele vodib viidata kaasastlindinud arenguhairetele lisaks tstianoos e naha ja limaskestade
muutumine sinakakas ninakaikude kitsenemise voi slidamerikke tdttu. Teised peamised CHARGE
sindroomile iseloomulikud tervisekaebused on toodud allolevas tabelis.



Tabel 1. CHARGE siindroomile iseloomulikud kliinilised leiud.

Okulaarne koloboom e silma vikerkesta (ja

soonkesta) kaasasiindinud I6hestumus

Ninakéikude kitsenemus / sulgus

Intellektipuue

Arengu hilistumine

Sitidame-veresoonkonna vairarengud

Huule- ja/vdi suulaeldhe

Okulaarse koloboomi siimptomiteks voivad olla:

- Valgustundlikkus

- Ndgemisteravuse langus

- Ulemise/tsentraalse vaatevilja
vdljalangus

- Vorkkesta irdumine e valgustundliku
rakkude kihi eemaldumine
allasetsevatest kihtidest

- Ndgemise kaotus

Ninakdikude kitsenemine véi umbsus véib olla
iihe- voi kahepoolne. Pohjustab raskusi
hingamisel ja toitmisel.

Intellekt on véime aru saada, mdletada,
mobiliseerida ja konstruktiivselt integreerida
varem Opitut uutes situatsioonides. Kognitiivne
véimekus voib CHARGE-i korral varieeruda
normaalsest raske vaimse alaarenguni.

Nii fiitisilise kui vaimse arengu mahajddmust
pohjustavad kuulmis-, ndgemis- ja
tasakaaluhdired ning intellektipuue.

Kdige sagedamini esineb siidame
vdljavoolutrakti defekte. Kodade ja vatsakeste
vaheseina defekt, avatud arteriaalne juha ja
avatud foramen ovale vbivad samuti isoleeritult
esineda.

Hinge- ja s66gitoru anomaaliad

So6gitoru umbumine

Soogitoru ithendus hingetoruga

Ajustruktuuri anomaaliad

Sédgitoru sulgus, mille korral séégitoru ei avane
makku, vaid I6peb umbselt. Siimptomid tekivad
esimeste tundide jooksul peale siindi, héiritud
on neelamine ja esineb rohke siiljeeritus.

VGib kaasuda s66gitoru umbumisele.
Siimptomiteks on kéha ja vahutav eritis suust.

Aju anomaaliad

Esineda véib mikrotsefaalia e viike pea ja
erinevaid ajustruktuuride anomaaliaid.



Epilepsiahood

Neerukoe anomaaliad

Hiidronefroos

Vesikouretraalne refluks

Véivad alata igas vanuses. Peamiselt esinevad
toonilis-kloonilis hood, mille korral esineb
riitmiline jéisemete, kehatiive tmblemine ja
teadvuskadu. Véivad esineda ka absaans hood,
millele on iseloomulik hiipnoositaoline seisund
ilma kehaliste ilminguteta.

Neeru anomaaliad

Neerud véivad olla tsiistilised, paikneda valesti
vGi vOib liks neer (ildse puududa.

Hiidronefroos e neeruvaagna ja -karikate
laienemine uriini dravoolu takistuse tagajdrjel.

Vesikouretraalne refluks e uriini tagasivool
poiest kusejuhasse.

Kraniaalnarvide anomaaliad / funktsioonihiired

Haistmisnarv

Nadonarv

Kuulmis- ja tasakaalunarv

Keele-neelunarv, uitndrv

Iseloomulik korvalest

Kuulmeluukeste vaararengud

Mondini defekt

Poolringkanalite defekt

Vidhenenud voi puudulik I6hnatundlikkus, voib
viidata ka hiipogonadotroopsele
hiipogonadismile (vt allpool).

Miimika puudumine, asiimmeetriline nédgu.

Sensorineuraalne kuulmislangus e probleem heli
juhtimises sisekorvast ajju.

Probleemid neelamise, imemisega, kurgurefleksi
puudumine, seedetrakti motiilsuse langus
(kbhukinnisus).

Korva anomaaliad

Péhjustab konduktiivset kuulmislangust, mille
puhul on hdiritud heli juhtimine
vdliskeskkonnast sisekorva.

Mondini defekt viitab sisekbrva hdirele, mis
pbhjustab sensorineuraalset kuulmislangust.

Pbhjustab tasakaaluhdireid ja hilistunud
motoorset arengut.



Endokriinsiisteemi hdired

Hiipogonadotroopne hiipogonadism Hiipogonadotroopne hiipogonadism on tingitud
gonadotropiinide (FSH, LH) madalast tasemest.
Gonadotropiinid on olulised hormoonid, mis
reguleerivad inimese soolist arengut ja
paljunemist. Gonadotropiinide madal tase
pOhjustab:

- Kriiptorhismi e munandite
laskumishdiret

- Mikropeenist

- Viikseid hdbememokkasid

- Emaka anomaaliaid

- Puberteedi hilinemist

- Viljatust

Kasvu mahajaamus V6ib olla pohjustatud kasvuhormooni
defitsiidist.

Kilpndarme alatalitlus Kilpnddrme alatalitluse siimptomid on:
- No6rkus, visimus
- Kare hddl
- Kaalutéus
- Bradiikardia e stidamertitmi
aeglustumine
- Depression
- Menstruatsioonitsiikli hdired




Parandumine

Autosoom-dominantne
CHARGE sindroom  parandub  autosoom-

dominantselt (joonis 1), mis tahendab, et haiguse

avaldumiseks piisab muutusest vaid Ghes CHD7  1..ve vanem Haige vanem
geeni alleelis. Autosoom-dominantne muutus voib

olla de novo ehk uustekkeline, mis tdhendab, et

kumbki vanematest muutust ei kanna. Teistel

juhtudel ks vanematest kannab samuti sama

muutust Ghes geeni alleelis. Geenimuutusega isik

parandab CHARGE siindroomi oma jarglasele 50%

tdendosusega.

Terve laps  Haige laps Haige laps Terve Iaps
Joonis 1. Autosoom-dominante pdrandumine. [] Terve
Modifitseeritud. Wikimedia Commons, 2022 | .
Haige

Ravi ja kasitlus

CHARGE slindroomi kasitlus on multidistsiplinaarne ja hdlmab perearsti, mitmete eriarstide ja teiste
spetsialistide koosto6d. CHARGE siindroomiga isik vdib vajada olenevalt tervisekaebustest kirurgilist
ravi, nagemis- ja kuulmislangusega isikute teenuseid, arengu toetamiseks tegevusteraapiat, kdne-
/keeleteraapiat ja flsioteraapiat. Anesteesiajargse hingamisteede tisistuste suurenenud riski tdttu
tuleks anesteesiat ndudvaid protseduure teostada voimalikult vahe ja komplikatsioonideks
valmisolekuga.

Prognoos

Prognoos soltub siimptomite ja arenguhdirete raskusastmest. Kdrge suremus vdib esineda esimestel
eluaastatel, kui kaasuvad rasked siidame vaararengud, hingamis- ja toitmisprobleemid. Lapse- ja
taiskasvanueas tostavad letaalsust allesjaanud sidamedefektide, infektsioonide,
hingamisprobleemide, epilepsiahoogude ja aspiratsiooni kombinatsioon. Siiski, olenemata rasketest
komplikatsioonidest, on paljudel CHARGE siindroomiga indiviididel eluiga vorreldav
tavapopulatsiooniga. Toimetulek tdiskasvanueas soOltub iga indiviidi kliiniliste tunnuste



kombinatsioonist. Arengu hilistumise korral on soovituslik arengu toetamiseks modeldud teraapiatest
osavott, mis samuti aitab kaasa tdiskasvanueas iseseisvalt hakkama saamisele.
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