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КЛИНИЧЕСКИЕ СЛУЧАИ

CHARGE-синдром (OMIM 214800) обусловлен 

мутациями в гене CHD7 (локус 8q12.2), который 

кодирует ДНК-связывающий белок 7 хромодо-

менной геликазы (Chromodomain Helicase DNA 

binding protein 7) [1–5]. В литературе описан 

фенотип, вызванный мутацией в гене семафорин-3E 

(SEMA3E; 608166) в хромосоме 7q21 [5]. Синдром 

наследуется по аутосомно-доминантному типу, чаще 

встречается спорадически, так как связан с мута-

циями, возникающими de novo [1–5]. Распростра-

ненность CHARGE-синдрома в детской популяции 

1 : 12 000 [5]. 
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В статье приводятся данные литературы и описание клинического наблюдения CHARGE-синдрома с аутосомно-доми-
нантным типом наследования у ребенка 3 лет 7 мес. Название синдрома – аббревиатура, образованная от терминов, озна-
чающих характерные врожденные пороки развития: «C» coloboma – колобома сосудистой оболочки, диска зрительного 
нерва, «H» heart defects – сердечно-сосудистые аномалии, «A» atresia of choanae – атрезия или стеноз хоан, «R» retardation 
of growth and development – дефицит роста, отставание в развитии, «G» genital anomalies – аномалии половых органов, «E» 
ear abnormalities and sensorineural hearing loss – аномалии органа слуха.
Особенность представляемого клинического случая состоит в ранней диагностике CHARGE-синдрома, проявляющегося 
двусторонней колобомой сосудистой оболочки и диска зрительного нерва; односторонним парезом лицевого нерва; вро-
жденным пороком сердца (открытый аортальный проток); задержкой роста, психомоторного и психоречевого развития; 
крипторхизмом; двусторонней аномалией наружного уха (короткое, широкое, без мочки и внешнего завитка), нейросен-
сорной тугоухостью; двусторонней гипоплазией почек, хронической болезнью почек. 

Ключевые слова: дети, CHARGE-синдром, колобома, нейросенсорная тугоухость, аномалии сердца, почек, ушей, костной 
системы, гипогонадизм.
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The article provides literature data and description of the clinical case of CHARGE syndrome with an autosomal – dominant type 
of inheritance in a child of 3 years and 7 months. The name of the syndrome is formed by the first letters of the characteristic con-
genital malformations: “C” (coloboma) – optic disc coloboma, “H” (heart defects) – cardiovascular abnormalities, “A” (atresia 
of choanae) – atresia or stenosis of choan, “R” (retardation of growth and development) – growth deficit, developmental delay, “G” 
(genital anomalies) – genital anomalies, “E” (ear abnormalities and sensorineural hearing loss) – hearing organ abnormalities.
A feature of the clinical case is the early diagnosis of CHARGE syndrome, manifested by bilateral optic disc coloboma; unilateral 
paresis of the facial nerve; congenital heart disease (open aortic duct); retardation of growth, psychomotor and psycho-speech devel-
opment; cryptorchidism; bilateral anomaly of the outer ear (short, wide, absence of the lobe and external curl), sensorineural hearing 
loss; bilateral renal hypopalasia, chronic kidney disease.
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Название синдрома – аббревиатура, образованная 

от терминов, означающих характерные аномалии 

развития [1, 2, 6–8]:

 – «C» (coloboma) – одно- или двусторонняя коло-

бома радужки, сетчатки, сосудистой оболочки, 

диска зрительного нерва с микрофтальмией или без 

таковой; 

 – «H» (heart defects) – аномалии сердечно-сосуди-

стой системы;

 – «A» (atresia of choanae) – одно- или двусторонняя 

атрезия либо стеноз хоан; 

 – «R» (retardation of growth and development) – 

дефицит роста, отставание в развитии; 

 – «G» (genital anomalies) – аномалии половых 

органов; 

 – «E» (ear abnormalities and sensorineural hearing 

loss) – аномалии органа слуха.

CHARGE-синдром характеризуется основными 

6 признаками, однако еще более 20 врожденных 

аномалий могут встречаются в различных вариа-

циях [6, 8–10]. 

Впервые описание CHARGE-синдрома предста-

вили B.D. Hall (1979) и H.M. Hittner и соавт. (1979), 

которые обратили внимание, что при наличии 

у пациента атрезии хоан следует искать ряд других 

аномалий [1, 2, 8]. Основные диагностические при-

знаки CHARGE-синдрома: колобома радужки, сет-

чатки, сосудистой оболочки, диска зрительного 

нерва, микрофтальмия (у 80–90% больных); одно-/

двусторонняя костная или мембранная атрезия/

стеноз хоан (у 50–60%); аномалии черепных нервов: 

I пары (гипо- или аносмия), VII пары (одно- или дву-

сторонний парез лицевого нерва; у 40%); VIII пары 

(гипоплазия слухового нерва); IX/X пар (нарушение 

глотания; у 70–90%); аномалии органа слуха в виде 

гиперэластичного, короткого, широкого, с небольшой 

или отсутствующей мочкой, не сформированным 

внешним завитком наружного уха; отсутствием тре-

угольной формы ладьевидной впадины; аномалии 

среднего уха (смешанная, проводящая или сенсорная 

потеря слуха с клиновидной аудиограммой, Mondini-

дефект – неполная улитка, только с половиной обо-

ротов вместо обычных двух с половиной), аномалии 

височных костей, отсутствующие или гипопластиче-

ские полукруглые каналы (у 80–100%) [1, 2, 8–10].

К второстепенным диагностическим признакам 

CHARGE-синдрома относятся: гипоплазия гени-

талий (микропенис и крипторхизм у мальчиков, 

гипоплазия половых губ у девочек), задержка поло-

вого созревания, гипогонадотропный гипогонадизм 

(у 50–60% больных); умственная отсталость/задержка 

развития (у 100%); низкорослость с дефицитом гор-

мона роста или без такового (у 70–80%); сердечно-

сосудистые аномалии (тетрада Фалло, дефекты 

атриовентрикулярного канала, аномалии аор-

тальной арки; у 75–85%); расщелина губы и/или неба 

(у 15–20%); трахеэзофагальная фистула (у 15–20%); 

характерный лицевой фенотип (квадратное лицо 

с широким выдающимся лбом, широкая переносица, 

широкий кончик носа; у 70–80%) [1, 2, 8–12]. Опи-

саны поражения других органов и систем: аномалии 

почек (дисгенезия/гипоплазия, подковообразная 

почка, гидронефроз, пузырно-мочеточниковый реф-

люкс), аномалия DiGeorge (гипоплазия тимуса, око-

лощитовидных желез), омфалоцеле, или пупочная 

грыжа, сколиоз, аномалии кистей рук (полифа-

лангия, полидактилия, эктродактилия), деформация 

стоп [1, 2, 8–12]. 

Диагноз CHARGE-синдрома ставится при наличии 

у пациента 4 или 3 основных и 3 второстепенных диаг-

ностических характеристик. При наличии одного 

или 2 основных и нескольких второстепенных при-

знаков диагноз CHARGE-синдрома возможен [1, 2, 

8–12]. 

Из 4 наблюдаемых детей с редким CHARGE-

синдромом приводим клинический случай.

Клиническое наблюдение. Пациент – мальчик И. 

3 лет 7 мес. Из анамнеза известно, что ребенок от 2-й 

беременности, родился в срок с массой тела 3590 г, 

длиной 55 см. При рождении состояние тяжелое: 

асфиксия, дыхательная недостаточность III степени. 

С периода новорожденности ребенок наблюдается 

неврологом по поводу резидуального поражения 

ЦНС, псевдобульбарного синдрома, задержки пси-

хомоторного развития, пареза лицевого нерва справа. 

В связи с нарушением глотания при аспирации с 1 мес 

ребенок находился на зондовом питании (назога-

стральный зонд) до 1 года. В возрасте 13 мес у ребенка 

предположена тугоухость, на основании клиниче-

ских проявлений генетиком предположен CHARGE-

синдром. Мальчик с периода новорожденности вос-

питывается в психоневрологическом доме ребенка. 

В 1 год 10 мес ребенок поступил в отделение ото-

риноларингологии клиники СПбГПМУ для сурдоло-

гического обследования. При поступлении у пациента 

выявлена задержка психомоторного и психоречевого 

развития. Ходить, стоять, сидеть самостоятельно 

без поддержки не может. Навыков самообслуживания 

нет. В зондовом питании не нуждается, способен гло-

тать измельченную пищу. Имеется асимметрия лица 

за счет пареза лицевого нерва справа. Поведенческие 

реакции на звуковые стимулы в диапазоне речевых 

частот нестабильные (за счет неврологической сим-

птоматики), отмечаются при интенсивности стимула 

80–100 дБ. Речевая продукция представлена гласными 

звуками. Реакция на обращенную речь отсутствует. 

Отоскопия: заушные области не изменены, при паль-

пации и перкуссии безболезненны. Уши гиперэла-

стичные (рис. 1). Наружные слуховые проходы сужены 

в костных отделах, барабанные перепонки мутные, 

просвечивает экссудат, опознавательные пункты бара-

банных перепонок четко не визуализируются. Резуль-

таты сурдологического обследования: тимпанометрия 

справа и слева тип «В» (характерен для экссудатив-
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ного отита); задержанная, вызванная отоакустическая 

эмиссия отсутствует слева и справа; отоакустическая 

эмиссия на частоте продукта искажения (ОАЭПИ) 

отсутствует слева и справа; коротколатентные ство-

ловые вызванные потенциалы КСВП (CE – Chirp, 

воздушный телефон): справа, слева более 100 дБ нПС, 

слева зарегистрирован низкоамплитудный микро-

фонный потенциал, справа микрофонный потенциал 

не зарегистрирован. КСВП (CE – Chirp, костный 

телефон): справа, слева более 50 дБ нПС (рис. 2). 

Поведенческая аудиометрия – нестабильные реакции 

в диапазоне речевых частот на тональные стимулы 

80–100 дБ нПС, что соответствует IV степени тугоу-

хости (коррелируют с результатами КСВП). 

Мальчику проведен курс консервативной терапии 

с последующим двусторонним шунтированием 

барабанных перепонок. В результате обследования 

диагностирована хроническая двусторонняя сен-

соневральная тугоухость IV степени, слева по типу 

слуховой нейропатии. Произведено бинауральное 

слухопротезирование сверхмощными аппаратами 

заушного типа; регулярно проводятся занятия со спе-

циальным педагогом по развитию речи.

В возрасте 2 лет 1 мес ребенок обследован в специа-

лизированной нефрологической клинике СПбГПМУ. 

При осмотре обращают внимание выраженная асим-

метрия лица, задержка психоречевого развития, 

пониженное питание (масса тела 12,2 кг), задержка 

роста (84,5 см), хроническая белково-энергетиче-

ская недостаточность II степени, смешанного генеза. 

Рост ребенка в 3 года 7 мес 84,5 см, что соответствует 

1-му центильному интервалу ребенка 2,5-летнего 

возраста. Отмечены сколиоз, полифалангия (удво-

ение ногтевой фаланги) большого пальца левой кисти 

(рис. 3). Наружные половые органы сформированы 

по мужскому типу, правое яичко отсутствует, выяв-

лены генитальная гипоплазия, гипоспадия, крип-

торхизм, микропенис, фимоз. 

По данным ультразвукового исследования, 

объем почек снижен: правая почка – 50×22×24,6 см; 

объем 14,34 см3 (норма 22,6 см3), левая почка – 

55×23,5×26 см; объем 17,8 см3 (норма 23 см3). 

Констатирована двусторонняя гипоплазия 

почек. В возрасте 2 года 1 мес у ребенка скорость 

клубочковой фильтрации по формуле Schwartz 

составляла 91,4 мл/мин/1,73 м2, в возрасте 3 года 

7 мес – 68,8 мл/мин/1,73 м2, что соответствует 

хронической болезни почек, стадии 2 (ХБП С2).

У пациента диагностирован врожденный 

порок сердца – открытый аортальный проток, 

открытое овальное окно, недостаточность кро-

вообращения 0. По данным эхокардиографии, 

сердце и магистральные сосуды сформированы 

правильно, клапанный аппарат без патологии, 

патологический объем жидкости в перикарди-

альной полости не выявлен, признаки выра-

женной перегрузки сердца, дилатации камер, 

легочной гипертензии не обнаружены. Определя-

ются открытое овальное окно до 2 мм, открытый 

аортальный проток диаметром до 3,5 мм. Электро-

кардиография: синусовый ритм с частотой сердечных 

сокращений 130 в минуту, электрическая ось сердца 

отклонена влево, неполная блокада правой ножки 

пучка Гиса, синусовая брадиаритмия стоя. 

При неврологическом исследовании выявлено 

резидуально-органическое поражение ЦНС. Диф-

фузная мышечная гипотония. Парез n. facialis справа. 

Задержка психомоторного, психоречевого развития. 

Псевдобульбарный синдром. При офтальмологиче-

ском исследовании диагностирована колобома сосу-

дистой оболочки и диска зрительного нерва, право-

стороннее сходящееся косоглазие. 

Таким образом, комплексное обследование выя-

вило у ребенка 5 основных и 2 второстепенных кри-

терия диагностики CHARGE-синдрома со стороны 

органов мочевой и половой систем (двусторонняя 

гипоплазия почек, гипоплазия гениталий – микро-

пенис, крипторхизм, фимоз); сердечно-сосудистой 

системы (врожденный порок сердца без гемодинами-

чески значимых нарушений); зрительного аппарата 

(колобома сосудистой оболочки и диска зрительного 

нерва, правостороннее сходящееся косоглазие); слу-

хового аппарата (аномалия формы ушных раковин, 

Рис 1. Ушные раковины у ребенка И. с CHARGE-синдромом: 
короткие, широкие, в форме чашечки, мочки отсутствуют, 
внешние завитки не сформированы.
Fig 1. Auricles in the child I. with CHARGE-syndrome: short, 
wide, cup-shaped, no lobes, no external curls formed.

Рис. 2. Поведенческая тональная пороговая аудиометрия у ребенка 
И. с CHARGE-синдромом. 
а – правая; б – левая. Остальные пояснения в тексте.
Fig. 2. Behavioral tonal threshold audiometry in the child I. with 
CHARGE syndrome. 
а – right; б – left. Other explanations in the text.

а б
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Левиашвили Ж.Г. и соавт. CHARGE-синдром 

хроническая двусторонняя нейросенсорная туго-

ухость IV степени, слева по типу слуховой нейро-

патии, двусторонний экссудативный отит); нервной 

системы (резидуально-органическое поражение 

ЦНС, задержка психоречевого развития, парез лице-

вого нерва справа, асимметрия лица, диффузная 

мышечная гипотония, псевдобульбарный синдром); 

костной системы (сколиоз, полифалангия); задержка 

роста, хроническая белково-энергетическая недоста-

точность II степени.

Обсуждение

Считают, что наиболее опаснен для жизни паци-

ентов с CHARGE-синдромом период новорожден-

ности [2, 7, 8, 9, 12]. Двусторонняя атрезия хоан вызы-

вает респираторный дистресс-синдром, требующий 

немедленной реанимации. Односторонняя атрезия 

хоан может оставаться не диагностированной до тех 

пор, пока у ребенка не проявится постоянная одно-

сторонняя ринорея [10, 11, 13]. В нашем наблюдении 

у мальчика в настоящее время атрезия хоан не уста-

новлена, периодическая ринорея связана с частыми 

простудными заболеваниями. 

Аспирация и нарушения глотания у детей 

с CHARGE-синдромом в основном являются резуль-

татом аномалий IX/X пары черепных нервов, встре-

чается при атрезии хоан или расщеплении неба. Кор-

мление детей сопровождается кашлем, удушьем, 

носовой регургитацией, аспирированием и/или гастро-

эзофагеальным рефлюксом [7, 13, 14]. Проблемы 

с дыханием чаще связаны с атрезией хоан, но также 

могут быть вторичными по отношению к аспирации 

содержимого желудка (гастроэзофагеальный рефлюкс), 

возможно развитие рецидивирующей пневмонии [2, 

12–14]. У нашего пациента в первый год жизни отме-

чались трудности с кормлением и нарушения гло-

тания, обусловленные псевдобульбарным синдромом. 

В настоящее время сохраняется периодический аспи-

рационный синдром, с которым связаны проблемы 

с дыханием, в раннем детстве ребенок долгое время 

получал питание через назогастральный зонд. 

Врожденные пороки сердца встречаются у 75 –

85% детей с CHARGE-синдромом [1, 2, 8, 9, 12–15]. 

У нашего пациента выявлен открытый аортальный 

проток без нарушения гемодинамики. Колобома 

определяется у 80% больных [1, 2, 12–15]. У маль-

чика выявлена двухсторонняя колобома – рети-

нальная и диска зрительного нерва, правосто-

роннее сходящееся косоглазие. 

Потеря слуха служит наиболее характерным 

проявлением CHARGE-синдрома [2, 12, 15]. Парез 

лицевого нерва сочетается с сенсоневральной 

потерей слуха [7, 16, 17,], что отмечено в нашем 

наблюдении. У мальчика выявлены характерная 

аномалия ушных раковин, глухота нейросенсор-

ного типа, хроническая двусторонняя тугоухость 

IV степени, слева слуховая нейропатия. Отсутствие 

или гипоплазия полукружных каналов ухудшает рав-

новесие, способствует задержке двигательной актив-

ности детей [2, 11, 12, 16, 17], что не диагностировано 

в описываемом клиническом случае.

В 50–60% случаев пациенты имеют генитальную 

патологию [18, 19]. В нашем наблюдении у мальчика 

выявлены микропенис, крипторхизм, фимоз. 

Одно- или двусторонний парез лицевого нерва 

имеетcя у 50% больных [2, 8, 9, 12, 20]. Сообща-

ется о мультисистемном нарушении развития, в том 

числе гипоплазии мозжечка [20]. В нашем наблю-

дении у ребенка диагностированы резидуально-орга-

ническое поражение ЦНС, мышечная гипотония, 

задержка психомоторного, психоречевого развития, 

псевдобульбарный синдром.

У 30% пациентов наблюдаются клинодак-

тилия, полидактилия, контрактуры, брахидактилия, 

гипермобильность, отсутствие ребер и аномальные 

позвонки, сколиоз [2, 8, 9, 21]. У наблюдаемого паци-

ента выявлены сколиоз, полифалангия большого 

пальца левой кисти. 

При CHARGE-синдроме описаны дисплазия, 

гипоплазия, агенезия почек, подковообразная почка, 

гидронефроз уретеронефроз, пузырно-мочеточни-

ковый рефлюкс, дивертикул мочевого пузыря, стеноз 

уретры с прогрессированием в хроническую болезнь 

почек, что определяет неблагоприятный прогноз 

[3, 20–23]. У представленного нами пациента уста-

новлены двусторонняя гипоплазия почек, хрониче-

ская болезнь почек стадии 2, что относится к второ-

степенным признакам синдрома [1, 2, 12, 18–20].

Дифференциальная диагностика проводилась 

с синдромом делеции 22q11.2, папиллоренальным син-

дромом, синдромами Каллмана (Kallman), Кабукки 

I тип (Kabuki), Жубера II тип (Joubert) I, кошачьего 

глаза, брахиооторенальным (BOR), с врожденной атре-

зией хоан, VACTERL-ассоциацией [2, 3, 21–23]. 

Диагностика CHARGE-синдрома у пациентов 

основывается на результатах специализированного 

исследования и заключения офтальмолога, отола-

ринголога, сурдолога, невролога, кардиолога, гастро-

Рис 3. Полифалангия (удвоение ногтевой фаланги) большого 
пальца левой кисти у ребенка И. с CHARGE-синдромом.
Fig 3. Polyphalangia (doubling of the nail phalange) of the thumb 
of the left hand in the child I. with CHARGE syndrome.
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КЛИНИЧЕСКИЕ СЛУЧАИ

энтеролога, ортопеда, нефролога, молекулярно-гене-

тического тестирования и консультации генетика. 

Ведение пациентов включает комплексный подход 

с применением высокотехнологических методов 

обследования и терапии. 

Прогноз заболевания зависит от степени 

тяжести врожденных аномалий. Поражение органов 

мочевой системы при CHARGE-синдроме нередко 

уже в детском возрасте прогрессирует в хрониче-

скую болезнь почек. Трансплантация почек про-

длевает жизнь детей с редкими наследственными 

синдромами и аномалией почек, прогрессиру-

ющих в терминальную стадию почечной недоста-

точности [23]. Развитие медицинской генетики 

способствует большим успехам в терапии генети-

чески детерминированных заболеваний, большин-

ства которых является орфанными. Повышению 

эффективности медицинской помощи детям 

с наследственной патологией способствует раннее 

установление диагноза [24]. Прогресс педиатри-

ческой науки, в том числе нефрологии, основан 

на достижениях генетики, что обеспечит свое-

временную постановку диагноза и проведение необ-

ходимого лечения для охраны здоровья детей [25]. 

Заключение 

Представлено клиническое наблюдение пациента 

с CHARGE-синдромом с сочетанными аномалиями 

развития органов и систем, включающих 5 основных 

признаков и 2 второстепенных. Особенность дан-

ного клинического наблюдения состоит в отсутствии 

у пациента атрезии хоан.
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