;s Qué es el
sindrome de
CHARGE?

El sindrome de CHARGE es una condicién genética poco comun que afecta varias
partes del cuerpo de un nifio, como los ojos, los nervios, el corazén, las fosas
nasales, los genitales y los oidos. Los nifios diagnosticados con esta condicion
presentan rasgos faciales Unicos y una combinacion de sintomas que facilitan el
diagnostico.

Es importante tener en cuenta que cada persona con sindrome de charge presenta
caracteristicas unicas y no hay dos personas iguales. Las anomalias del sindrome de
CHARGE pueden aparecer prenatalmente y afectar al nino de diversas maneras y de
por vida.

A quién afecta el sindrome de charge?

El sindrome de charge es una afeccion genética que puede afectar a cualquier
persona, ya que la mayoria de los casos son resultado de una mutacién genética. Se
puede heredar el gen mutado de uno de los progenitores (autosbmica dominante)
durante la concepcién. Cuando esta mutacion genética se produce, es aleatoria o
esporadica, y no hay nada que los progenitores puedan hacer antes o durante el
embarazo para prevenirla.

¢Qué tan comun es el sindrome de charge?

El sindrome de charge es poco comun y afecta aproximadamente a 1 de cada
8.500 a 10.000 recién nacidos en el mundo.

¢Como afecta el sindrome charge al cuerpo de mi hijo?

El sindrome de charge afecta varias partes del cuerpo porque el gen mutado que lo
causa no proporciona a las células las instrucciones necesarias para formarse y
funcionar correctamente. Los sintomas varian de leve a grave, y podrian presentarse
complicaciones potencialmente fatales si el corazén y los érganos internos del
recién nacido no se formaron correctamente durante el desarrollo fetal.

El preparese antes de que nazca su bebe le ayudara a planificar cualquier
tratamiento que deba realizarse de inmediato para prevenir complicaciones,
especialmente si los sintomas afectan el corazon, la respiracién o la alimentacion de
su hijo.

Sintomas y causas
¢Cuales son los sintomas del sindrome de CHARGE?

Los sintomas mas comunes del sindrome de charge conforman el acrénimo del
nombre que incluye:
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Coloboma y anomalias de los nervios craneales: falta de tejido en el ojo que
parece una incision en el iris, dificultad con el equilibrio y la coordinacion,
paralisis de un lado de la cara, reduccién del sentido del olfato.

Defectos cardiacos: los problemas cardiacos presentes al nacer (congénitos)
incluyen tetralogia de fallot, defecto del tabique ventricular, defecto del canal
auriculoventricular y/o anomalias del arco aértico.

Atresia de las coanas: conducto nasal estrecho o bloqueado que provoca
dificultades para respirar y apnea del suerio.

Restriccion del crecimiento y desarrollo: el nifio necesita tiempo adicional para
alcanzar los objetivos de altura y peso para su edad, junto con los hitos del
desarrollo para su edad.

Anomalias genitales: los bebés varones nacen con un pene pequefio (micropene)
y/o testiculos no descendidos (criptorquidia).

Anormalidades del oido: estas incluyen orejas que sobresalen o carecen de
I6bulos y problemas de audicidon que conducen a la pérdida auditiva/sordera.

Muchos sintomas estan presentes al nacer, pero en algunos casos no se diagnostica
hasta que los sintomas se hagan evidentes.

Condiciones adicionales del sindrome charge incluyen:

Problemas de alimentacion y deglucion.

Problemas con el desarrollo cognitivo.

Labio leporino o paladar hendido.

Hipotonia.

Condiciones renales: exceso de liquido en los rifiones (hidronefrosis), reflujo hacia
los rifiones (reflujo), rifidn pequerio o faltante.

Desconexion de los conductos hacia el estdmago (atresia esofagica).

Ansiedad o conductas ansiosas.

Escoliosis.

Caracteristicas faciales
Los nifios diagnosticados con sindrome de CHARGE tienen caracteristicas faciales
Unicas que incluyen:

o

Cara cuadrada.

Frente ancha.

Cejas arqueadas.

Ojos grandes.

Parpados caidos.

Boca y barbilla pequefias.
Cara asimétrica.

¢ Qué causa el sindrome de charge?

Una mutacién genética del gen chd7 causa el sindrome de charge. El gen CHD7 da
instrucciones a las células para que produzcan una proteina en el ADN en los
cromosomas (cromatina), como si fuera un regalo. La cromatina puede ajustar el
tamano y la forma (remodelacién) del ADN empaquetado, ya sea compacto o flexible
(expresién) para satisfacer las necesidades de cada cromosoma.
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Si tiene el sindrome de CHARGE, su gen CHD7 no esta produciendo suficientes
proteinas para empacar su ADN segun las instrucciones, lo que provoca los
sintomas de la condicion.

En casos excepcionales, algunas personas diagnosticadas con sindrome de charge
no presentan una mutacion en el gen chd7 o presentan una mutacién en otro gen
de su adn. Se estan realizando estudios para comprender mejor estas causas poco
frecuentes. El consultar un genetista es fundamental.

¢cPuedo heredar el sindrome de charge?

Si, el sindrome de charge es una condicion hereditaria. Durante la concepcion, si
recibe una copia del gen CHD7 mutado, experimentara sintomas de la enfermedad
(autosémica dominante). Estos cambios genéticos suelen ocurrir debido a
mutaciones que no se presentan en los antecedentes familiares de la persona. Un
padre o madre con sindrome de CHARGE, tendra un 50 % de probabilidades de
tener un bebé con sindrome de CHARGE.

Diagnostico y pruebas

¢Como se diagnostica el sindrome de CHARGE?

El médico de su hijo lo examinara fisicamente para detectar caracteristicas
importantes de la afeccion. Para confirmar el diagnéstico, le realizara una prueba
genética, en la que extraera una pequena muestra de sangre para detectar cambios
genéticos en el gen CHD7. Para asegurarse de que la condicion de su hijo no
ponga en peligro su vida, podrian ser necesarios analisis de sangre, orina estudios
adicionales para comprobar la salud de sus érganos internos. Estas pruebas son
especificas para los nifos con caracteristicas especificas. Consulte a su médico
sobre la posibilidad de realizar pruebas adicionales.

Manejo y tratamiento

¢Como se trata el sindrome de CHARGE?

El tratamiento del sindrome de charge es especifico para cada nifio y se centra en

aliviar sus sintomas. Las opciones de tratamiento podrian incluir:

* Cirugia para subsanar labio o paladar hendido, problemas cardiacos o atresia.

* Recibir la terapia ocupacional, fisica o del habla, ensefiarle a su hijo habitos de
alimentacioén positivos o para mejorar los desafios del habla y lenguaje.

* Ponerle sonda de alimentacién para ayudar a su hijo a comer hasta que aprenda
a tragar.

* Uso de un ventilador o una maquina cpap para mejorar las dificultades
respiratorias o la apnea del suefio.

* Uso de audifonos o implantes para mejorar la pérdida auditiva.

* Recibir servicios de educacién especial.

* Tomar medicamentos para tratar condiciones relacionadas.

¢Como cuido a mi hijo diagnosticado con sindrome de charge?

Su hijo podria necesitar mas tiempo para crecer y desarrollarse con un diagnéstico
de sindrome de charge. Es posible que esté retrasado en el desarrollo y que
presente problemas para sentarse sin apoyo o hablar. Durante sus primeros anos,
trabaje con el rezago en el desarrollo de su hijo y busque ayuda si no los logra. Su
médico evaluara el crecimiento de su hijo durante las revisiones y supervisara su
progreso. Manténgase al dia con las visitas médicas y tratamientos para asegurarse
de que su hijo esté bien en la medida que crece y que no corra el riesgo de sufrir
efectos secundarios como consecuencia del diagnostico.
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Perspectiva/Pronoéstico

¢ Qué puedo esperar si tengo sindrome de CHARGE?

Al principio del diagnéstico, su médico le realizara pruebas para asegurarse de
que el corazén y los o6rganos internos funcionen correctamente y no presenten
sintomas potencialmente peligrosos. Podria ser necesaria una cirugia para corregir
cualquier anomalia del crecimiento, especialmente las que afecten el corazén.

;Cudl es la esperanza de vida de una persona diagnosticada con sindrome de
CHARGE?

La esperanza de vida de una persona con sindrome de CHARGE varia segun la
gravedad de sus condiciones. Los nifilos con complicaciones graves presentan una
alta tasa de mortalidad durante los primeros cinco anos de vida. En el caso de los
ninos con condiciones leves, pueden tener vidas prolongadas con tratamiento de
apoyo de por vida.

Prevencion

;Coémo puedo prevenir el sindrome de CHARGE?

El sindrome de CHARGE no se puede prevenir porque es una condicion genética.
La mutacién genética que causa esta afeccion suele ocurrir de forma aleatoria, sin
antecedentes familiares, lo que dificulta su prediccion.

¢Cuando debo consultar al médico de mi hijo?

Visite a su al médico si su hijo:

*  Si tuvo una cirugia y presenta una infeccién en el area.

*  No esta cumpliendo con los hitos de desarrollo de acuerdo con su edad.

*  Presenta dificultad para comer o alimentarse.

* (Tiene algun problema de audicién o visién?

*  Presenta dificultad para tragar.

Acuda a la sala de emergencias si su hijo presenta dificultad respiratoria, cambios
de color, dificultad para alimentarse o irregularidad en la frecuencia cardiaca.

¢ Qué preguntas debo hacerle a mi médico?

*  (Qué tan graves son los sintomas de mi hijo?

e ¢Cuadl es la esperanza de vida de mi hijo?

*  ¢Mi hijo necesita cirugia?

e cTiene efectos secundarios el medicamento que me recet6?

Una nota de la Clinica Cleveland

Puede ser alarmante saber que su recién nacido tiene una condicidon genética poco
comun. Algunos padres y cuidadores buscan apoyo en la asesoria genética para
obtener mas informacion sobre el diagnéstico de su hijo y como ayudarlo. A
medida que su hijo crece, necesita profesionales de la salud a su lado que lo guien
en cada paso.

Revisado y adaptado por APNI, Inc.
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