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El sindrome de CHARGE es una enfermedad genética rara, con una incidencia estimada de 1/12.000 - 15.000
nacidos vivos. La mayoria de los casos son esporadicos, con una herencia autosdmica dominante.

Hasta en el 60% de los casos se debe a mutaciones en el gen CHD7 situado en el cromosoma 8, implicado en la
organizacion de la cromatina.

El acronimo CHARGE estd basado en los rasgos distintivos identificados en su descripcidon: coloboma u otras
anomalias oculares, malformaciones cardiacas, atresia de coanas, retraso del crecimiento o desarrollo,
anomalias genitales y del sistema auditivo. También es posible la afectacion del nervio olfativo, auditivo, facial y
aquellos implicados en la deglucion.

Los rasgos faciales dismorficos incluyen cara cuadrada, alteraciones en los pabellones auriculares, frente y
puente nasal prominentes y asimetria a causa de la paralisis facial.

CASO CLINICO

Mujer de 31 anos, primigesta, sin antecedentes médicos de interés ni
habitos toxicos. Serologias negativas.

Seguimiento Prenatal en UMMF:

= Screening del primer trimestre: Bajo riesgo de cromosomopatias.

= Ecografia morfoldgica en la semana 20: Sospecha de atresia esofagica
por falta de visualizacion de burbuja gastrica. Resto de evaluacidn
morfoldgica normal. Ante los hallazgos, se realiza amniocentesis en la
semana 21+3 obteniéndose un array-CGH normal.

= Ecografia semana 32: Se hace evidente un polihidramnios asi como
presentacion podalica. Se visualiza parte de la cdmara gastrica.

= Ecografia semana 36: Crecimiento fetal adecuado con Doppler normal.
Polihidramnios y presentacion podalica.

Parto vacuo en la semana 37 tras VCE exitosa. Nace una mujer de 2630 g,

Apgar 9/10. Al nacimiento, se detecta dificultad en la deglucion, sialorrea,

llanto andmalo, microftalmos izquierdo y paralisis facial derecha.

Durante su ingreso en Neonatologia se realiza:

= Ecocardiografia, ecografia cerebral y abdominal normales.

= Estudio oftalmoldgico: coloboma bilateral de nervios dpticos

= Presenta sindrome apneico obstructivo por acumulo de secreciones
debido a alteraciones en la deglucion.

= Sindrome polimalformativo y paralisis facial derecha.

Imagen 2. Ecografia: Polihidramnios

Se confirma Sindrome de CHARGE por parte de Genética. Requiere SNG
permanente por disfagia orofaringea grave y reflujo gastroesofagico,
presentando ademas neumonias por aspiracion. Persiste paralisis facial
derecha y coloboma bilateral.

DISCUSION

= El diagndstico de este sindrome es fundamentalmente clinico. Ademas,
en gran parte de los casos encontramos en el estudio genético la
mutacién en el gen CHD7.

= E| diagnéstico prenatal es posible aunque poco frecuente. Varias . .

i ) } Imagen 3. Recién nacido con
anomalias del desarrollo de este sindrome pueden detectarse mediante Sindrome de CHARGE.
exploracidon ecografica: polihidramnios hasta en el 50% de las ocasiones
acompanando a los defectos de vias superiores, determinadas anomalias
cardiacas, genitourinarias, del SNC o del sistema auditivo (como defectos
de los canales semicirculares o arrinencefalia).
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Imagen 4. Coloboma del nervio
Optico.



