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Introducao / Descricao do Caso

A sindrome de CHARGE é uma sindrome complexa de transmissdo autossémica dominante, caracterizada por coloboma,
cardiopatia, atrésia das coanas, atraso de crescimento e desenvolvimento, malformacées genitais e do ouvido. O seu
diagnéstico é clinico, sendo confirmado pela presenca de variantes patogénicas no gene CHD7.

GSM, 22 meses, sexo masculino, orientado para consulta de pediatria por microftalmia bilateral desde o nascimento.
Ecografias pré-natais relatadas normais a excecéo de dilatacdo pielocalicial bilateral. O rastreio auditivo neonatal foi refer
bilateralmente. Antecedentes perinatais e familiares irrelevantes. Ao exame objetivo com microftalmia bilateral, mais
marcada a esquerda, associada a coloboma retinocoroideu e do nervo 6tico bilateralmente, com coloboma da iris direita
e hipoplasia da iris esquerda; atrésia do canal auditivo externo esquerdo; estenose da coana esquerda e micropénis. Dos
MCDT's efetuados destaca-se: hipogonadismo hipogonadotréfico, coloboma e atrofia do nervo ético bilateralmente, mais
a esquerda e hipoplasia dos canais semicirculares e do nervo coclear a esquerda. Confirmada variante em heterozigotia
descrita como causadora de CHARGE e associada a variante com hipogonadismo com/sem anosmia, tratando-se de uma
mutag¢do de novo. Atualmente com boa evolucao estaturo-ponderal e desenvolvimento psicomotor normal, a usar
protese auditiva a esquerda e anel de simbléfaro no olho esquerdo.

Comentarios / Conclusoes

O caso descrito teve uma apresentacao tipica de Sindrome de CHARGE mas nenhuma das malformacdes congénitas
identificadas teve diagndstico pré-natal. Dada a variada expressividade fenotipica das mutacbes até hoje identificadas, ha
necessidade de melhor caracterizar as mesmas e melhorar o seu diagndstico pré-natal.

Palavras-chave : sindrome de CHARGE, CHD7, microftalmia, coloboma, hipogonadismo, hipoplasia dos canais semicirculares,
hipoplasia do nervo coclear



