CHARGE-syndromet

Sammendrag

Bakgrunn. CHARGE-syndromet er en
sjelden tilstand med multiple alvorlige
medfgdte misdannelser. Forboksta-
vene i akronymet CHARGE sammenfat-
ter seks av de vanligste trekkene: Colo-
boma, Heart defect, Atresia choanae,
Retarded growth and development,
Genital anomalies, Ear anomalies/
deafness. Malet med artikkelen er a gi
en oppdatering om kliniske manifesta-
sjoner, genetikk og atferd ved syndro-
met samt gi anbefalinger om medisinsk
oppfelging og habilitering.

Materiale og metode. Artikkelen er
basert pa utvalgte referanser fra Pub-
Med og forfatternes egne erfaringer

i diagnostikk og oppfglging av personer
med CHARGE-syndrom.

Resultater og fortolkning. CHARGE-
syndrom har en antatt insidens pa ca.
1:10 000 levendefgdte. Tilstanden opp-
star nesten alltid sporadisk. Rundt 60 %
har mutasjoner i et nylig karakterisert
gen (CHD?7). Kolobomer, koanalatresi
og buegangsanomalier er de mest spe-
sifikke misdannelsene. Alvorlige mis-
dannelser i hjerte og luftveier er ogsa
vanlig og kan vaere livstruende, spesielt
i forste levear. Multiple hjernenerve-
dysfunksjoner forklarer darlig lukte-
sans, spisevansker, svelgeproblemer,
facialisparese og sensorinevralt hgr-
selstap. CHARGE-syndrom er en av de
vanligste arsakene til kombinert san-
setap (syn og hgrsel). Det er stor varia-
sjon i mentalt funksjonsniva. Noen har
en tvangspreget rutineatferd og spesi-
fikke kognitive vansker.

Koordinert multidisiplinaer medisinsk
oppfelging er ngdvendig. Det kombi-
nerte sansetapet gjgr at en person med
CHARGE-syndrom har nytte avsamme
type habilitering som ved dgvblindhet.
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I 1979 ble det i to artikler, uavhengig av
hverandre, beskrevet to grupper barn med et
menster av multiple medfedte misdannelser
som inkluderte koanalatresi og spaltedan-
ning (kolobomer) i gynene (1, 2). To &r se-
nere introduserte Pagon og medarbeidere
akronymet CHARGE (Coloboma, Heart de-
fect, Atresia choanae, Retarded growth and
development, Genital anomalies, Ear ano-
malies/deafness) som en betegnelse pa dette
mensteret av misdannelser (3). De forste
arene ble tilstanden betegnet som CHARGE-
assosiasjon, da sammenstillingen av mis-
dannelsene var uklar og det genetiske grunn-
laget for en syndrombetegnelse manglet.
Okende kunnskap vedrerende det kliniske
symptombildet (4), embryologisk utvik-
lingspatogenese (5) samt nylig paviste mu-
tasjoner i sykdomsgenet (6) har fort til at be-
tegnelsen CHARGE-assosiasjon er endret
til CHARGE-syndrom (OMIM 214800).
Misdannelsene ved syndromet er svert al-
vorlige, og tilstanden har en rapportert dede-
lighet pé over 10 % i forste levedr (7-9). Syn-
dromet er en av de vanligste medfedte arsake-
ne til nedsatt hersel og syn (7). Man er blitt mer
og mer oppmerksom pa at mennesker med
CHARGE-syndrom har et spesielt atferds-
menster og spesifikke kognitive vansker (10).
Oss bekjent er det tidligere kun publisert én
norsk oversiktsartikkel om tilstanden (11).
Malet med denne artikkelen er & gi en oppda-
tert beskrivelse av CHARGE-syndromet. Med
bakgrunn i egne erfaringer og ny kunnskap om
syndromet gis det anbefalinger om multidisi-
pliner medisinsk oppfelging og habilitering.

Materiale og metode

Artikkelen er basert pa usystematiske littera-
tursek i PubMed ved siden av forfatternes
egne erfaringer i diagnostikk og oppfelging
av pasienter med CHARGE-syndrom.

Epidemiologi
Fra Nord-Amerika er det rapportert at
CHARGE-syndrom har en insidens pa rundt
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1:10 000 levendefedte (7, 12). Imidlertid
mangler gode insidenstall fra de fleste land
(13). 25 barn med CHARGE-syndrom fol-
ges ved de regionale sentrene for devblind-
het i Norge, og de utgjor der den sterste
enkeltstdende diagnosegruppen (Skadalen
kompetansesenter, personlig meddelelse).

Kliniske manifestasjoner,

utvikling og atferd

Barn med CHARGE-syndrom har vanligvis
et karakteristisk utseende (fig 1), ofte med
ansiktsasymmetri pa grunn av facialispare-
se. Nesten alle har en- eller tosidige dysplas-
tiske, begerformede eremuslinger (fig 2).

Kolobomer kan forekomme bade i iris og
retina, det siste er vanligst. Opptil 20 % av
dem med kolobomer i retina har syndromet
(13). Manglende lukking av eyeeplet i em-
bryonalutviklingen bidrar til at det blir
mindre pga. lavt intraokuleaert trykk. Synet er
affisert i varierende grad, og mange er svak-
synte. I tillegg er mange mennesker med
CHARGE-syndrom lysemfintlige.

Nyfodte barn er nesepustere, og bilateral
koanalatresi vil medfere dramatisk respira-
sjonsbesvar rett etter fodselen. Diagnosen
koanalatresi mistenkes hvis man ikke klarer
a fore en sonde gjennom nesen og videre til
epipharynx. Endelig diagnose stilles med
CT-undersokelse (fig 3). Et barn med bila-
teral koanalatresi ber opereres raskt (14). Det
er imidlertid risiko for restenosering samt
endret vekst av ansiktsskjelettet etterpa.

Medfadte, ofte komplekse, hjerte- og kar-
anomalier og misdannelser i luftveiene inne-
baerer betydelig sykelighet og dedelighet,

Hovedbudskap

m CHARGE-syndrom er en sjelden til-
stand med alvorlige multiple misdan-
nelser inkludert koanalatresi, kolobo-
mer og misdannelser i det indre gret

m Mutasjoner i genet CHD7 pavises hos
rundt 60 %, men den kliniske presenta-
sjonen er sveert variabel og det er ingen
klar genotype-fenotype-sammenheng

m Multisensorisk sansetap (syn, harsel,
lukt og balanse] medfgrer store konse-
kvenser for psykomotorisk utvikling og
atferd

m Medisinsk oppfglging og habilitering
ma veere koordinert og tverrfaglig
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Figur 1 Bildet illustrerer karakteristiske
ansiktstrekk - et bredt, firkantet ansikt, bred
neserot og liten munn med V-formet overleppe -
hos en gutt med CHARGE-syndrom. Foto privat.
Gjengitt med tillatelse fra guttens foreldre

Figur 2 Typisk begerformet, dysplastisk pre-
musling hos et barn med CHARGE-syndrom. Foto
privat. Gjengitt med tillatelse fra barnets foreldre

Figur 3 CT-bildet viser en membrangs bilateral
koanalatresi. Bakre del avvomer er fortykket, og
den beinete avstanden i koanaldpningen er sma-
lere enn normalt. Gjengitt med tillatelse fra bar-
nets foreldre og Radiologisk avdeling, Universi-
tetssykehuset Nord-Norge
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spesielt i forste levedr (7). Operativ behand-
ling ber sentraliseres til sykehus med hey kir-
urgisk og barneanestesiologisk kompetanse.
Trakeal intubering er i noen tilfeller svert
vanskelig grunnet misdannelser i larynx (15).
Alvorlig sykdom i de forste levedrene kan
ogsd bidra til den forsinkede utvikling man
ser hos mange med CHARGE-syndrom ().

Hjernenervedysfunksjoner forklarer man-
ge av de problemer som barn med syndro-
met har. Fraver av eller anomalier i lukte-
nerven (hjernenerve 1) medferer nedsatt luk-
tesans og er et spesifikt funn ved CHARGE-
syndrom (16). Ensidig facialisparese (hjer-
nenerve 7) og affeksjon av svelgefunksjonen
(hjernenerve 9 og 10) forekommer ogsa
svert hyppig og forer ofte til store spise-
vansker. Nedsatt luktesans kan bidra til
minsket appetitt (16). Mange av barna har i
tillegg gastrogsofageal refluks. Facialispare-
se er ofte assosiert med sensorinevralt hor-
selstap (hjernenerve 8). Ved CT- eller MR-
undersekelse av tinningbeinet kan det pavi-
ses karakteristiske misdannelser i mellom-
oret og det indre gret (13, 17). Disse kan om-
fatte en hypoplastisk ambolt, nedsatt antall
vindinger i cochlea, endret forlep av facia-
lisnerven og fravaer av en eller flere buegan-
ger. Buegangsanomalier regnes som meget
spesifikt for CHARGE-syndromet, det fore-
kommer sjelden ved andre syndromer (5).
Buegangsanomalier forklarer ogsé at de ba-
lanseproblemer man ser hos mennesker med
CHARGE-syndrom i stor grad er sekundare
til en vestibulaer dysfunksjon.

Mennesker med CHARGE-syndrom har
vanligvis et kombinert herselstap. Det kon-
duktive herselstapet kan bade skyldes vaske
i mellomeret og ossikulaere malformasjoner,
det sensorinevrale er sekundert til affeksjon
av hjernenerve § og en cochleadysfunksjon.
Det er normal hersel hos ca. 15 %, mildt til
moderat horselstap hos ca. 40 % og alvorlig
herselstap/devhet hos ca. 45 % (18). For for-
eldrene er ofte horselstapet det som begren-
ser kommunikasjonen med barnet mest (18).

En hypothalamus-hypofyse-dysfunksjon
med hypogonadotrop hypogonadisme er
vanlig og sannsynligvis til stede allerede tid-
lig i fosterlivet. Hos gutter med CHARGE-
syndrom og genital hypoplasi er det pavist
ekstremt lave testosteronverdier i spedbarns-
alderen (19). Manglende utvikling av mann-
lig kjennsorgan er vanlig. Forsinket eller
manglende pubertetsutvikling ses hos over
halvparten av bade gutter og jenter (19-21).
Hypogonadotrop hypogonadisme bidrar
ogsa til den sterkt reduserte fertiliteten hos
mennesker med CHARGE-syndrom.

Anomalier i sentralnervesystemet pavises
hos minst halvparten (13). Det er beskrevet
en lang rekke forskjellige anomalier — ven-
trikulomegali, midtlinjedefekter og anoma-
lier i cerebellum, corpus callosum og rhinen-
cephalon (hypothalamus, tractus og bulbus
olfactorius) (8, 13, 16, 19, 22). I tillegg fant
man i én studie hoy forekomst av iskemiske
cerebrale lesjoner (8).

Globalt forsinket psykomotorisk utvik-
ling er vanlig. Motoriske milepzler er gene-
relt forsinket og barna er ofte hypotone.
Gjennomsnittlig alder ved oppnddd selv-
stendig gangfunksjon er 35-57 maneder
(12). Den mentale funksjonen kan variere
fra normal til alvorlig retardert. Det angis
imidlertid at omtrent halvparten av dem med
CHARGE-syndrom fungere mentalt innen-
for normalomréadet (> —2 SD) (13, 23, 24).
Det er i tillegg stor fare for & undervurdere
den kognitive funksjon, da sansetapet kom-
binert med balanseproblemer ofte kan domi-
nere sykdomsbildet. Tidlig oppnadd selv-
stendig gangfunksjon og lite medisinske
komplikasjoner er assosiert med positiv
mental utvikling (18, 23). Cerebrale malfor-
masjoner, mikrokefali og bilaterale, uttalte
kolobomer er assosiert med dérlig mental
utvikling (24). Tester for & vurdere mentalt
funksjonsnivé er ikke utviklet for barn med
kombinerte sansetap og ber brukes med for-
siktighet.

I flere artikler beskrives spesifikke kogni-
tive vansker, blant annet i form av oppmerk-
somhetssvikt og problemer med styrings-
funksjoner (25, 26). Med styringsfunksjoner
menes de evnene som trengs for a kontrolle-
re og regulere organisert atferd, som opp-
merksomhet og hukommelse. Mange av de
sentrale funksjonene som inngér i kommuni-
kasjonen vil derfor kunne vere pavirket.

Det er kjent fra andre syndromer at en bio-
logisk misdannelsesfenotype kan vere asso-
siert med en karakteristisk atferdsprofil.
Mennesker med CHARGE-syndrom har
stor variasjon i atferdsmenster, men noen
studier antyder en sammenheng mellom
syndromet og autismeliknende atferd
(27-29). A vurdere et barn med kombinerte
sansetap for diagnosen autisme er meget
komplisert, da de aller fleste diagnostiske
tester er darlig egnet for denne gruppen (28).
Sammenliknet med autistiske barn synes so-
sialt engasjement og kommunikative ferdig-
heter 4 vaere bedre bevart hos dem med
CHARGE-syndrom (27, 28). Spesifikke
kognitive vansker med atferdsregulering,
selvpersepsjon, oppmerksomhet og fleksi-
bilitet (26) vanskeliggjor imidlertid ofte
en hensiktsmessig sosial utvikling og eta-
blering av vennskap. Effekten av de kombi-
nerte sansetapene kompliserer bildet ytter-
ligere. Det foreligger ingen entydige kon-
klusjoner om sammenhengen mellom
alvorlighetsgrad av medisinske komplika-
sjoner og atferdsmenster (27-30).

Genetikk

1 2004 rapporterte en gruppe nederlandske
forskere at personer med CHARGE-syn-
drom hadde mutasjoner i et gen pa den lange
armen pa kromosom 8 (8q12.1) (6). Chro-
modomain helicase DNA-binding protein-7
(CHD?) er et stort gen med 38 eksoner.
CHD-proteinkomplekser pavirker kromatin-
strukturen og regulerer genekspresjonen.
Genet spiller en viktig rolle i regulering av
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embryonalutviklingen, spesielt i de anato-
miske omrader som senere er affisert ved
CHARGE-syndrom (13). Forskjellige typer
CHD7-mutasjoner er pavist pa flere lokali-
sasjoner 1 hele genet. I flere studier er det pa-
vist CHD7-mutasjoner hos rundt 60 % av
dem med klinisk CHARGE-syndrom (6, 13,
21,31, 32). Hos en pasient med koanalatresi,
kolobomer og buegangsanomlier er sann-
synligheten for & pavise en CHD7-mutasjon
svart hay.

Det kliniske spektrum hos personer med
CHD?7-mutasjoner er fortsatt ikke tilstrekke-
lig klarlagt (13). Man finner ingen klar geno-
type-fenotype-sammenheng (21, 32, 33). I
sjeldne familieere tilfeller har man sett stor
intrafamilier variabilitet 1 det fenotypiske
bildet, selv om det dreier seg om samme mu-
tasjon (32, 33). Noen mutasjonspositive har
lite kliniske symptomer (33). Mutasjoner i
CHD7 kan ogséd vaere arsak til Kallmanns
syndrom (hypogonadotrop hypogonadisme

Oversiktsartikkel MEDISIN OG VITENSKAP

og manglende luktesans) (34). Samlet har
man ikke funnet noen klar forskjell i fore-
komst av de forskjellige misdannelser (tab
1) hos mutasjonspositive versus mutasjons-
negative personer med CHARGE-syndrom
(13).

Nesten alle CHARGE-tilfeller oppstar
sporadisk og skyldes nyoppstitte mutasjo-
ner (6,21, 32). Dominant arv (32, 33) og go-
nademosaikk (21, 32) er beskrevet. En full-
stendig sekvensering av CHD?7 er nadvendig
for 4 kunne pévise mutasjoner og er nd til-
gjengelig for klinisk diagnostikk. Mutasjo-
ner i andre gener og kromosomavvik er ogsa
rapportert hos enkeltpersoner med CHARGE-
fenotype (13, 32). Vanlig kromosomunder-
sokelse ber derfor alltid gjeres. Supplerende
genetisk diagnostikk vurderes i samrad med
genetiker.

Risikoen for & fa et barn med CHARGE-
syndrom i neste svangerskap antas & vare
rundt 1-2%, men kan vare langt hoyere

hvis en av foreldrene er baerer av en CHD?7-
mutasjon. Eventuelle barn av en person med
CHARGE-syndrom vil ha 50 % risiko for
afa syndromet. Gjennomsnittsalderen til
fedre til barn med CHARGE-syndrom synes
a vere litt hoyere enn vanlig (7, 8). Alle for-
eldre til barn med syndromet ber tilbys
genetisk veiledning. Prenatal diagnostikk
med ultralydunderseokelse er mulig. Ved pé-
viste mutasjoner i en familie kan fosterdia-
gnostikk med morkakebiopsi utferes (13).

Diagnostikk

Diagnosen CHARGE-syndrom stilles oftest
tidlig i ferste levear. Hos barn med mindre
alvorlige manifestasjoner kan det gé lengre
tid for korrekt diagnose blir stilt. De dia-
gnostiske kriteriene har gjennomgétt flere
revisjoner opp gjennom arene. Tabell 1 viser
Blakes kriterier (10, 12). I de senere ér er det
blitt klart at over 90-95% av alle med
syndromet har buegangsanomalier. Verloes

Tabell 1 Blakes diagnostiske kriterier for CHARGE-syndrom (10, 12). Alle fire hovedkriterier eller tre hoved- og tre bikriterier anses som diagnos-
tisk. Forekomst av misdannelser er basert pa flere referanser (7, 8, 12, 13, 16, 21, 32)

Hovedkriterier

Kliniske trekk

Hyppighet (%)

Kolobomer Kolobomer i iris, retina eller papill. Vanligst i retina og ofte bilateralt (70-80 %) 70-90
Mikroftalmi 30-40
Koanalatresi/-stenose Vanligvis bilateral og beinet koanalatresi 35-65
Hjernenerveanomalier Hjernenerve 1: Nedsatt lukt 90-100
Hjernenerve 7: Facialisparese, oftest unilateral 30-90
Hjernenerve 8: Sensorinevralt hgrseltap Vanlig
Hjernenerve 9 og 10: Svelgeproblemer og gastrogsofageal refluks 70-90
Karakteristiske greanomalier  Ytre gre: Karakteristisk gremusling 95-100
Mellomgret: Ossikulaere malformasjoner, bidrar til konduktivt hgrselstap Vanlig
Indre gre: Cochlea- og buegangsanomalier gir nedsatt hgrsel og balanseproblemer 90-100
Bikriterier
Hjerte- og karsystemet Alle typer medfgdte hjertefeil, spesielt konotrunkale defekter 52-92
Genital hypoplasi Gutter: Mikropenis, kryptorkisme 70-80
Jenter: Hypoplastiske labier 185=25
Felles: Hypogonadotrop hypogonadisme med forsinket eller manglende start av pubertet Minst 50
Leppe-gane-spalte’ Forskjellige typer 15-35
Trakeogsofageal fistel Forskjellige typer 15-20
«CHARGE-ansiktstrekk» Vanlig
Veksthemning Kortvokst 50-75
Grenseverdier ved veksthormonstimulasjonstest, men sjelden ekte veksthormonmangel 15

Forsinket utvikling
Annet
Nyreanomalier

Columna

Hender
Nakke
Skulder

Muskuleert

Bukveggsdefekt (omfalocele)

Immundefekt

Motorisk, spraklig og mentalt

Dobbelt nyrebekken, vesikoureteral refluks, ensidig nyreagenesi etc.
Skoliose

Defekter i virvler, kan forverre skoliose

Klindaktyli av 5. finger, syndaktyli

Kort nakke med ekstra hud («web»)

Skranende («sloping») skuldre

Hypotoni

T-celledefekter

Ved ganespalte er det nesten aldri koanalatresi. Ganespalte anses av noen & kunne erstatte koanalatresi som hovedkriterium (21)
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Stor variasjon

15-35

60 (i barnealder)

3
Vanlig
90

15
Sjeldent
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Ramme 1

Informasjon om CHARGE-syndrom
for familie og fagpersoner

Informasjon om CHARGE syndrom pa
dansk og svensk (www.rarelink.no/)

To oversiktsartikler (10, 13) i fulltekst
(www.orpha.net/data/patho/GB/
CHARGE-interm.htm)

Nettside til amerikansk pasientfore-
ning (www.chargesyndrome.org/)

Engelsk nettside for familie og fagper-
soner (www.chargesyndrome.org.uk/)

Kanadisk nettside for familie og fag-
personer (www.chargesyndrome.ca/)

Boken En sjelden kar - en fars beret-
ning. Om Torgeir med CHARGE-syn-
drom og familiens mestring av hver-
dagen (37)

CHARGE - fra association til syndrom.
Familie-/pasientinformasjon pa dansk.
Kan bestilles pd e-post: vcdbf@service-
styrelsen.dk (38)

Et hefte om CHARGE syndrom fra
Andebu Kompetanse- og Skolesenter
(AKS), Statlig spesialpedagogisk
stgttesystem (39)

foreslo derfor i 2005 en revisjon med kun tre
hovedkriterier: koanalatresi, kolobomer og
buegangsanomalier. 1 tillegg foreslds fem
nye bikriterier (5). Fordelen med denne klas-
sifikasjonen er at man inkluderer buegangs-
anomalier, som har meget hoy spesifisitet
for CHARGE-syndrom, og at man kan dele
syndromet inn i en typisk, en partiell og en
atypisk form. Ulempen er at det kreves avan-
sert radiologisk bildetaking av det indre oret
samt at flere av bikriteriene forst kan vurde-
res etter observasjon over tid. Selv om den
genetiske diagnostikken er etablert, under-
strekes det at CHARGE-syndrom fortsatt er
en klinisk diagnose (13, 21).

Medisinsk oppfélging og habilitering
Den medisinske oppfelgingen mé ha en in-
dividuelt tilpasset multidisipliner tilnaer-
ming. Ofte er det behov for kirurgiske inn-
grep i luftveier og/eller hjerte i forste levear.
Hjertefeil kan av og til ikke korrigeres full-
stendig og krever oppfelging over lang tid.
Alle barn med koanalatresi eller andre
CHARGE-suspekte misdannelser mé under-
sokes grundig av eyelege. @yebunnsfunne-
ne er det relativt enkelt for en erfaren gyele-
ge & diagnostisere, men en videre vurdering
av synsfunksjonen kan vere utfordrende.
Spisevansker er ofte svert fremtredende og
ma folges opp tidlig. Man ma4 ta stilling til
varighet av sonderernering og nér det even-
tuelt ber anlegges gastrostomi. Gastrogsofa-
geal refluks kan bidra til spisevansker, og
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dette ma diagnostiseres og behandles etter
vanlige retningslinjer.

Rentgen av columna er viktig for & ute-
lukke misdannelser, spesielt cervikalt. De
som utvikler skoliose, méa folges opp av or-
toped med kompetanse pa omradet. Det ma
gjores ultralydundersokelse med tanke pa
nyreanomalier. Ved hyppige urinveisinfek-
sjoner ma man utrede om det kan foreligge
en vesikoureteral refluks. Kortvoksthet ma
utredes. Det er sjelden man paviser ekte
veksthormonmangel, og veksthormonbe-
handling er vanligvis ikke indisert. Nar bar-
net er kommet i skolealder, er vanligvis de
fleste rent «somatiske» problemene under
kontroll (27). Puberteten ma imidlertid ofte
induseres medikamentelt, og det er nadven-
dig med barnendokrinologisk spesialkom-
petanse (19). Fysioterapi er ogsa viktig for &
stimulere den motoriske utviklingen og for
tilrettelegging av aktiviteter 1 hverdagen.

Sanseapparatet er dynamisk, og det er
svaert viktig med jevnlige syns- og hersels-
utredninger i forskolealder. Kombinerte san-
setap innebarer en annen dynamikk enn det
man ser ved synstap eller horselstap hver for
seg. Det anbefales derfor at barn med
CHARGE-syndrom henvises til de regionale
devblindesentrene for videre oppfelging og
koordinering av habiliteringstiltak. Ofte vil
oppfelgingen skje i samarbeid med habilite-
ringsenheten som er tilknyttet den lokale
barneavdeling. Det er sentralt at habilitering
og pedagogiske tiltak baseres pé en grundig
nevropsykologisk utredning av grunnleg-
gende psykomotoriske forutsetninger. Mél-
settingen for habiliteringen ma tidlig rettes
mot kommunikasjon, sosial utvikling og at-
ferd.

Kommunikasjon og sprak
Erfaringsmessig vil den kombinasjonen av
sansetap man finner hos personer med
CHARGE-syndrom, forsterke den negative
effekten av det ene eller begge sansetapene
(18). For barn og unge vil mange sosiale og
leeringsmessige situasjoner vere s fulle av
sanseinntrykk og informasjon at de kan bli
funksjonelt devblinde. Kombinasjonen av
sansetap og spesifikke kognitive vansker
medforer ogsa store utfordringer for impres-
siv og ekspressiv sprakutvikling (25, 26). I
tillegg er det muskulere grunnlaget for eks-
pressive talefunksjoner ofte svekket pa
grunn av facialisparese samt svelge- og spise-
problemer. Tidlig oral stimulering av munn-
motorikken anbefales (Rosenfeld-Johnson
S. «As a parent: What can I do to improve
my child’s feeding and speeking?» 7th Inter-
national CHARGE Syndrome Conference,
2005).

Generelt méa man tidlig kartlegge hvilken
kommunikasjonsform som er best for barnet
— tale, visuelle tegn, taktile tegn eller en
kombinasjon. Ofte startes tilretteleggingen i
forhold til kommunikativ og spréklig ut-
vikling for man kan veare sikker pd om det
er syn, hersel eller taktilsans som vil fun-

gere best pa sikt. Hovedmalet er alltid at
barnet tidlig i utviklingen far en mulighet til
a forsta og bli forstatt (18). Valg av kommu-
nikasjonskanal mé hele tiden tilpasses det
barnet mestrer. Felles for mange barn med
CHARGE-syndrom er at de har god nytte av
abegynne med visuelle eller taktile tegn som
det kobles tale til etter hvert som syns- og
herselssans modner funksjonelt.

Sosial utvikling

En mor som spurte sin datter med CHARGE-
syndrom hva hun hadde gjort i barnehagen,
fikk folgende svar: «Barna lekte. Jeg sa pd.»
Folelsen av & vaere innenfor eller utenfor et
sosialt fellesskap inntreffer tidlig. Det er
flere aspekter ved CHARGE-syndrom som
gjor den sosiale utviklingen sarbar. Livstru-
ende medisinske forhold det forste levearet
skaper mye angst knyttet til om barnet vil
overleve. Dette kan forstyrre det tidlige sam-
spillet og tilknytningsprosessene mellom
barn og foreldre.

Fra tre ars alder regulerer barn normalt
store deler av leken gjennom bruk av tale-
sprék. Det kombinerte sansetapet ved
CHARGE-syndromet gjor det vanskelig a f4
med seg denne typen informasjon. Det kan
fort bli slik at de voksne blir en trygg havn
for barnet i den uforutsigbare aktiviteten 1
barnehagen. Nar det gjelder sosial utvikling,
kan imidlertid ikke voksne vere «den vikti-
ge andre» (35) for et barn pd samme mate
som et annet barn er det. Derfor ma det leg-
ges til rette for sosial utvikling sa tidlig som
mulig i forskolealder. Et eksempel kan vere
a danne sma lekegrupper hvor det er lett a fa
oversikt. A vare sammen med andre barn
som er avhengige av visuell kommunikasjon
i en lekegruppe er gunstig fordi tegnsprakli-
ge barn avtaler («snakker») forst og leker et-
terpa.

Emosjonell utvikling

I likhet med den sosiale utviklingen far den
emosjonelle utviklingen til barn med
CHARGE-syndrom ofte lite oppmerksom-
het inntil miljeet plutselig opplever barnets
atferd som problematisk. Da blir det tydelig
at verken barnet selv eller miljoet har bered-
skap for & forsta bakgrunnen for de emosjo-
nelle reaksjonene og hvordan disse kan
handteres. Stimulering av sprakutviklingen
har, for mange, veert dominert av & laere & be-
nevne den fysiske verdenen som omgir bar-
net. Ord og uttrykk for folelser er ofte kom-
met i bakgrunnen. Barn uten sansetap for-
mer tidlig sine folelsesmessige uttrykk ut fra
hvordan de ser andre reagerer (36). Denne
leeringsinformasjonen er det lett & ga glipp
av ved sansetap. Hartshorne & Cypher har
poengtert viktigheten av & forsta atferd som
kommunikasjon. Fglelsesmessige uttrykk
ma forstas ut fra den konteksten de oppstar i
(30). Det blir derfor viktig & ta seg tid til &
forsta situasjonen ut fra barnets perspektiv.
Hvordan de forskjellige folelsene som trist-
het, glede og sinne kjennes, og hvordan de
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kan uttrykkes, ma tidlig gjeres til et ekspli-
sitt tema.

Konklusjon

Malet med denne artikkelen har vaert & gi en
oppdatering om medisinske forhold og as-
pekter rundt oppfelging og habilitering av
barn med CHARGE-syndrom. Ytterligere
opplysninger om tilstanden, beregnet pa fa-
milie og fagpersoner, finnes i ramme 1 (10,
13, 37-39). Habiliteringen ma baseres pa en
bred tverrfaglig medisinsk kartlegging, som
jevnlig folges opp etter hvert som barnet ut-
vikler seg. Medisinske lidelser ved syndro-
met kan kamuflere og unedig forsinke vikti-
ge psykososiale utviklingsprosesser. Kom-
munikasjon, sprik og sosial og emosjonell
utvikling er sérbare utviklingsomréder som
krever grundig kartlegging og nyansert indi-
viduell tilrettelagt habilitering.

Vi takker foreldrene til barna med CHARGE-syn-
drom for tillatelse til bruk av fotografier og rent-
genbilder. Takk til Lasse Dahl for kritisk giennom-
lesing av manuskriptet og til Radiologisk avdeling,
Universitetssykehuset Nord-Norge, for velvillig
gjengivelse av CT-bildet som illustrerer koanal-
atresi.
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