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Analiza genotypu i fenotypu dzieci z zespotem CHARGE oraz ocena jakosci zycia ich rodzin
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WSTEP: Zespot CHARGE jest rzadkim zespolem wielu wad wrodzonych i zaburzen
rozwojowych. Zespdl ten jest uwarunkowany mutacja w genie CHD7, dziedziczony
autosomalnie dominujaco. Rozpoznanie zespotu ustala si¢ na podstawie obrazu klinicznego
pacjenta oraz badan genetycznych. Obraz kliniczny sktada si¢ z kilku wad wrodzonych, ktérych
akronim tworzy nazwe zespotu: C - coloboma - szczelina struktury anatomicznej oka, H - heart
defect - wada serca, A - atresia choanae- zaro$nigcie nozdrzy tylnych btoniaste lub kostne, R -
retarded growth- uposledzenie wzrostu, G - genital hipoplasia- nieprawidtowosci narzadow
ptciowych, E - ear- niedostuch.

CEL PRACY: Celem pracy doktorskiej byla analiza genotypowa oraz fenotypowa pacjentow z
rzadkim zespotem genetycznym CHARGE oraz ocena jakosci zycia ich rodzin.

MATERIAL I METODY: Grup¢ badang stanowilo 29 pacjentow z zespolem CHARGE —
potwierdzonym w badaniach genetycznych. Podczas badan zostala wykorzystana ankieta
wlasna, ktorej celem bylo szczegdtowe zbadanie historii choroby pacjenta oraz procesu
diagnostycznego. W ankiecie zostaty poruszone kwestie rozwoju psychoruchowego oraz opieki
specjalistycznej jaka zostalo objete dziecko z zespotem CHARGE wraz z rodzing pacjenta. Do
oceny jakosci zycia rodzin z zespolem CHARGE zostaly wybrane 2 standaryzowane narze¢dzia:
dotyczacy wplywu na rodzing PedsQL 2.0 oraz KDM-2 Kwestionariusz Dobranego
Malzenstwa.

WYNIKI: W badanej grupie pacjentow 100% posiadato coloboma, u 82,8% pacjentow
zdiagnozowano wade serca. Zrosnigcie lub zwezenie nozdrzy tylnych stwierdzono u 35%
badanych. Wzrost 76% badanych byt ponizej 3 centyla. Jeden pacjent byt leczony hormonem
wzrostu. Pacjentow, u ktorych zostaty stwierdzone nieprawidlowosci narzadow piciowych byto
58,6%. U 86,2% pacjentow zdiagnozowano niedostuch. Jako$¢ zycia rodziny dziecka
z zespotem CHARGE jest na $§rednim poziomie. W badaniach wykazano wyzszy wynik jako$ci

zycia wérod rodzic akceptujacych chorobg dziecka.



WNIOSKI: Wyniki przeprowadzonych badan obrazuja liczne problemy kliniczne u pacjentow
z zespotem CHARGE. Obraz fenotypowy zespotu CHARGE zostal dobrze zdefiniowany w
literaturze, jednak nasilenie poszczegdlnych probleméw rozwojowych / medycznych jest
indywidualne dla kazdego chorego, co potwierdza fakt zmiennej ekspresji w zespole CHARGE.
Znaczna wickszo$¢ dzieci z zespotem CHARGE jest niskorosta, ale tylko nieliczni pacjenci
kwalifikowani s3 do diagnostyki somatotropinowej niedoczynnosci  przysadki
i zakwalifikowani do leczenia rekombinowanym hormonem wzrostu. Zrozumienie jakos$ci
zycia rodzin osob z zespotem CHARGE oraz definiowanie czynnikéw wptywajacych na nia,
jest kluczowym elementem opieki holistycznej pacjentow. Jako$¢ zycia rodzin dziecka z
zespolem CHARGE jest na §rednim poziomie, co sugeruje wptyw fenotypu zespotu na jakos¢

zycia pacjenta i jego rodziny.



