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в 85% случаев появилась возможность 
останавливать начинающийся фо-
кальный приступ, снижая его степень 
тяжести и продолжительность. 

Заключение. Таким образом, при-
менение приложения EpiTapp® по-
зволило молодому мужчине с тера-
певтически резистентной СФЭ, в 85% 
снизить тяжесть и продолжительность 
фокальных приступов и более чем в 
50% случаев предотвратить вторич-
ную билатеральную трансформацию 
начинающихся БТКП. Данный клини-
ческий пример демонстрирует воз-
можность эффективного использова-
ния приложения EpiTapp® у пациента 
с фармакорезистентной структурной 
фокальной эпилепсией на фоне АВМ в 
качестве элемента реабилитационной 
программы, направленного на возмож-
ность контроля над эпилептическими 
приступами.
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СИНДРОМ CHARGE У ДЕТЕЙ 

В статье представлен клинический случай синдрома CHARGE у ребенка 4 лет. Приводятся данные литературы и описание клиниче-
ского наблюдения CHARGE-синдрома. 
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The article presents a clinical case of CHARGE syndrome in a 4-year-old child. Literature data and a description of the clinical observation of 
CHARGE syndrome are given. 
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Введение. Синдром CHARGE (син-
дром Холла-Хиттнера; МКБ-10: Q87.8) 
– редкое наследственное заболева-
ние. Впервые синдром описан в 
1979 г. авторами Hittner и Hall, кото-
рые независимо друг от друга выявили 

фенотипические особенности при дан-
ном синдроме [1, 3, 7]. В 1981 г. было 
предложено объединить основные 
признаки проявления заболевания в 
аббревиатуру: CHARGE: Coloboma 
(колобома – дефект оболочек гла-
за), Heart disease (болезнь сердца), 
choanal Atresia (атрезия хоан — зара-
щение задних отделов полости носа), 
growth and mental Retardation (задерж-
ка физического и психического разви-
тия), Genital anomalies (аномалии мо-
чеполовой системы). В 2004 г. иссле-
дователи Vissers L.E. и соавт. выявили 
патологические изменения в гене у 

пациентов с синдромом CHARGE, тем 
самым определив генетическую при-
чину заболевания [5, 7, 8]. CHARGE 
синдром вызывается мутацией гена 
CHD7, наследуется по аутосомно-до-
минантному типу. У детей встречается 
с частотой от 1:12000 до 1:15000 сре-
ди новорожденных по всему миру [1, 2, 
10]. При наличии у ребенка признаков, 
вызывающих подозрение на данный 
синдром, проводится генетическое ис-
следование для подтверждения диа-
гноза. Из-за широкого спектра резуль-
татов у детей CHARGE-синдром слож-
но установить. Для подтверждения ди-
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агноза определены основные и менее 
специфичные симптомы (таблица).

Диагноз ставится при наличии у 
ребенка 4 или 3 основных и 3 менее 
специфичных признаков. Если менее 
3 или 2 признаков - считается, что син-
дром CHARGE возможен [1, 8, 10]. Тем 
не менее постановка данного диагно-
за имеет большие сложности, так как 
не всегда доступен генетический тест 
и не у всех пациентов с синдромом 
CHARGE подтвердится мутация гена 
CHD7. 

Лечение требуется начать с раннего 
неонатального периода, так как связа-
но с серъезными проблемами здоро-
вья – осложненное дыхание, пороки 
сердца, другие врожденные дефекты, 
проблемы с питанием и др. В последу-
ющем необходимо обратить внимание 
на слух, зрение и общее развитие ре-
бенка [6, 10]. Рекомендуются речевая 
терапия и психотерапия, также пожиз-
ненный иммуноконтроль [4, 10, 11]. 

В литературе, отечественной и ино-
странной, не так часто описан данный 
синдром, в связи с редкой встречаемо-
стью. 

Цель исследования – описание 
клинического случая и особенностей 
диагностики синдрома CHARGE. 

Материал и методы исследова-
ния. Проведен ретроспективный ана-
лиз историй болезни пациента, нахо-
дившегося на стационарном лечении в 
отделении патологии новорожденных, 
а в последующем в психо-неврологи-
ческих отделениях (ПНО-1 и ПНО-2) 
Педиатрического центра Республикан-
ской больницы №1 – Национального 
центра медицины им. М.Е. Николаева.

Клинический пример. Пациент А., 
ребенок от 5-й беременности, 5-х ро-
дов. Беременность протекала в 1-й по-
ловине без особенностей, во 2-й – на 
фоне анемии. Во время беременно-
сти, на ультразвуковом исследовании 
(УЗИ) плода выявлены множествен-
ные пороки развития со стороны сер-
дечно-сосудистой и нервной систем 
– арахноидальная киста головного 
мозга с вентрикулодилатацией, пие-
лоэктазия справа, регургитация трику-
спидального клапана, жидкость в пе-
рикарде. Мать отказалась от прерыва-
ния беременности. Роды в срок. Масса 
тела при рождении – 3700 г, рост – 52 
см. Состояние при рождении удовлет-
ворительное, оценка по шкале Апгар 
– 7-8 баллов. На 2-е сут. после рожде-
ния – затруднение дыхания и глотания. 
Переведена в палату интенсивной 
терапии с нарастанием одышки. На-
ходилась в отделении патологии ново-
рожденных с диагнозом: Перинаталь-

ное поражение центральной нервной 
системы. Нарушение слуха. Открытый 
артериальный проток. До 4 месяцев - 
зондовое питание, в связи с выражен-
ным бульбарным синдромом. Ребенок 
развивался с грубой задержкой физи-
ческого и нервно-психического разви-
тия, с рецидивирующими заболевани-
ями бронхолегочной системы. 

Неоднократно поступала на обсле-
дование и лечение в ПНО-1 с диагно-
зом: Перинатальное поражение голов-
ного мозга, тяжелой степени, грубая 
задержка статико-моторного и психо-
речевого развития. Гипотрофия 2-й 
степени. Микроаномалии развития. 
Не исключается генетическое заболе-
вание. Микроделеционный (микроду-
пликационный) синдром. Осложнение: 
Сердечная недостаточность у ново-
рожденного, легочная гипертензия 2-й 
степени. 

В 2 года поступила на стационар-
ное лечение в ПНО-2, где установлен 
диагноз: Перинатальное поражение 
центральной нервной системы. Гру-
бое поражение. При осмотре: рост - 76 
см, масса тела – 7,7 кг, ИМТ – 13,33, 
ЧСС - 84 уд/мин, АД - 90/40 мм рт. ст.  
Сатурация 99%. Состояние ребенка 
ближе к удовлетворительному. Слизи-
стые чистые, обычной окраски. Пери-
ферические лимфоузлы не увеличе-
ны. Кожные покровы чистые, обычной 
окраски. Дыхание проводится по всем 
полям, хрипов нет. Тоны сердца ясные, 
ритмичные, шумов нет. Живот при 
пальпации мягкий, безболезненный. 
Мочеиспускание свободное, безболез-
ненное. Стул оформлен, регулярный. 

ФЭГДС: Поверхностный гастрит.
УЗИ сердца: Открытый артериаль-

ный проток (ОАП) - 0,24-0,25 см. От-
крытое овальное окно (ООО) - 0,25 см. 
Недостаточность митрального клапана 
(МК) 1-й степени. Уплотнение стенок 
атревентрикулярного клапана с мини-
мальной регургитацией. Регургитация 
на трикуспидальном клапане (ТК) ми-
нимальная – 1-й степени. Расширение 
правого предсердия (ПП) - 2,7 см и 
ствола легочной артерии (ЛА) - 1,43-

1,46 см.  Незначительное расширение 
корня аортального клапана - 1,6-1,7 
см, правого желудочка (ПЖ) - 1,4 см. 
Фракция выброса (ФВ) - 69,3%.

По результатам обследования и с 
целью исключения генетических за-
болеваний проведено исследование 
ДНК методом генетического секве-
нирования. В результате выявлена 
мутация в гене CHD7 (локус 8q12.2), 
который кодирует ДНК-связывающий 
белок 7-й хромодоменной геликазы 
(Chromodomain Helicase DNA binding 
protein 7).

Консультация офтальмолога: Анги-
опатия сетчатки. 

Консультация кардиолога: Врожден-
ный порок сердца. Открытый артери-
альный проток. Недостаточность ми-
трального клапана 1-й степени. Хрони-
ческая сердечная недостаточность 2-й 
степени.

Рекомендовано оперативное ле-
чение по поводу врожденного порока 
сердца. 

В августе 2021 г. в Федеральном 
центре Сердечно-сосудистой хирургии 
(г. Хабаровск) проведена операция - 
спиральная эмболизация открытого 
артериального протока.

 Через год после операции на кон-
трольном ЭХОКГ: Состояние после 
операции: эмболизация ОАП. Допол-
нительных протоков в стволе ЛА не 
выявлено. ООО – 0,25 см. Недоста-
точность артериального клапана 1-й 
степени. Регургитация ТК 1-й степени. 
Расширение полостей ПП, ПЖ, ЛЖ, 
корня аорты. Дополнительные трабе-
кулы в полости ЛЖ. ФВ - 70%. 

В возрасте 4 лет госпитализирова-
на в ПНО-2 с жалобами на слабость 
в мышцах – не сидит, не стоит. При 
поступлении состояние оценено как 
условно удовлетворительное. Пла-
чет, осмотр затруднен. Рост – 83,5 
см, масса тела – 9,3 кг. ЧД - 28 в мин, 
ЧСС - до 120 в мин. Сатурация 98%. 
Телосложение астеническое. Кожа ро-
зовая, цианоза нет. Периферические 
лимфоузлы не увеличены. Зев без 
особенностей. В легких дыхание пуэ-

Диагностические критерии синдрома CHARGE у детей

Основные Менее специфичные

Колобома (дефект одной
или нескольких структур глаза)
Пороки сердца
Атрезия хоан (стеноз или заращение 
задней стенки носа)
Снижение или отсутствие обоняния
Паралич лица (одно- или двусторонний)
Аномалии ушей

Расщелина губы
Атрезия пищевода
Аномалии почек

Низкий рост
Измененные черты лица (квадратное лицо, 

широкий лоб и переносица)
Задержка полового развития
Аномалия кистей рук и стоп

(полифалангия, полидактилия)
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рильное, хрипов нет. Область сердца 
не изменена. Дрожания нет. Границы 
перкуторно не расширены. Тоны серд-
ца ясные, ритмичные, систолический 
шум на 4-м межреберье слева. Жи-
вот мягкий, безболезненный. Печень, 
селезенка не увеличены. Отеков нет. 
Голова наклонена вперед. Повороты 
головы в полном объеме. «Короткая 
шея». Линия позвоночника искрив-
лена в грудопоясничном отделе. Не 
сидит. Ходит с поддержкой. Опора на 
стопы полная. Длина нижних конеч-
ностей D=S. Движения в суставах в 
полном объеме, безболезненные при 
сгибании. Мышечный тонус снижен 
равномерно.

ОАК: заключение: гипогемоглобине-
мия, лимфоцитоз. 

Результаты иммунограммы: повы-
шение всех показателей.  

Биохимический анализ крови: сни-
жение содержания сывороточного же-
леза крови и альбумина.

Рентгенография позвоночника: уси-
ленный кифоз грудного отдела, сгла-
женный лордоз поясничного отдела. 

Ребенок осмотрен кардиологом: 
Cостояние после операции: эмболиза-
ция открытого артериального протока. 
Открытое овальное окно 0,25 см. Не-
достаточность кровообращения 1-й 
степени. Кардиомиопатия на фоне ос-
новного заболевания. 

Осмотр травматолога-ортопеда: 
Врожденный порок развития шейно-
го отдела позвоночника. Кривошея. 
С-образный грудопоясничный ско-
лиоз 1-й степени. Остеопороз. Дет-
ский церебральный паралич. Атони-
чески-астатическая форма. Грубая 
задержка развития. Миотонический 
синдром. Плоско-вальгусные стопы 
2-й степени. 

Осмотр офтальмолога: Гиперметро-
пия слабой степени OU. Ангиопатия 
сетчатки ОU. 

Осмотр отоларинголога: Двусторон-
няя сенсоневральная тугоухость тя-
желой степени. Тубоотит. Врожденная 
ларингомаляция. 

Клинический диагноз: Синдром 
CHARGE. Перинатальное поражение 
головного мозга, тяжелой степени, 
грубая задержка статико-моторного и 
психо-речевого развития. Гипотрофия 
2-й степени. Микроаномалии разви-
тия. Врожденный порок сердца. От-
крытый артериальный проток. Недо-

статочность митрального клапана 1-й 
степени. Хроническая сердечная недо-
статочность 2-й степени. Осложнение: 
Сердечная недостаточность у ново-
рожденного, легочная гипертензия 2-й 
степени. 

Таким образом, комплексное обсле-
дование выявило у данного пациента 
3 основных и 3 менее специфичных 
признака, характерных для CHARGE-
синдрома со стороны центральной 
нервной системы, сердечно-сосуди-
стой, дыхательной систем, опорно-
двигательного аппарата, органов слу-
ха и зрения. 

Обсуждение. Проявления синдро-
ма CHARGE наиболее опасны в не-
онатальном периоде, так как атрезия 
хоан вызывает респираторный дис-
тресс-синдром, что мы и наблюдаем в 
данном клиническом случае. По дан-
ным литературы, нарушение глотания 
и аспирация при синдроме CHARGE 
происходят из-за аномалий IX-X пар 
черепных нервов [3, 4, 9].   

Среди всех описанных случаев 
детей с синдромом CHARGE часто 
встречающимся признаком явились 
врожденные пороки сердца, у 70-80% 
детей с данной патологией [1, 5]. С та-
кой же частотой диагностируется коло-
бома, однако в данном случае особен-
ностью проявления синдрома явилось 
отсутствие этого признака. 

Характерным для заболевания так-
же являются потеря слуха, аномалии 
ушных раковин, парез лицевого нерва 
[1, 4]. 

Половина пациентов с синдромом 
CHARGE имеют эндокринную патоло-
гию, чаще всего это гипогонадотроп-
ный гипогонадизм. У мальчиков при 
рождении отмечают микропенис и 
крипторхизм, у девочек проявляется 
только в период пубертата [2, 7]. 

Примерно у 30% пациентов наблю-
даются аномалии кистей и стоп в виде 
полидактилии, раздвоения фаланг 
пальцев на кистях и стопах, лишние 
позвонки, сколиоз. В описываемом 
случае у ребенка выявлены кифоз 
грудного отдела и лордоз поясничного 
отдела позвоночника.

Лечение детей с синдромом 
CHARGE симптоматическое, с акцен-
том на заместительные гормональные 
и хирургические методы [2, 4, 6]. 

Заключение. Синдром CHARGE 
является редким заболеванием, слож-

ным в диагностике. Пациенты с этим 
синдромом нуждаются в пожизненной 
медицинской и психологической под-
держке. Своевременная диагностика 
и лечение, также эффективный уход 
помогут улучшить их качество жизни.
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