CHARGE-szindroma

1:8500-10.000

Kép forrasa:
https://sites.google.com/site/alicjanowickacharge/update

A 8q12 kromoszoma régidéban egy
mikrodelécié okozza, ahol a CHD7 gén is
megtalalhaté (amely a chromatin
remodellingben vesz részt). Autoszomalis
dominans 6roklésmenetet mutat.

A szindroma az elnevezését a vezetd
tiinetekbdl alkotott akronim, azaz betiiszo
alapjan kapta, igy konnyen memorizalhato:

e coloboma

e heart defects

e atresia choanae

* growth retardation, genital
abnormalities

e ear abnormalities

A mentalis érintettség tag hatarok kozott
valtozik a normalis intelligenciatol akar a
kommunikaci6 teljes hianyaig.

Figyeld meg a jellegzetes, négyzet alaka
arcformat, ill. az arcasszimmetria is
nagyon gyakori ebben a betegségben.




