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Resumo: INTRODUCAO CHARGE é uma sindrome genética rara (1/10.000) caracterizada por associacio
de muiltiplas anomalias congénitas. C- coloboma, H- cardiopatia congénita, A- atresia de coanas,
R- atraso de crescimento e desenvolvimento, G- anomalias genitais e E- malformagdes
auriculares e/ou surdez. Descrevemos 0 caso de crianca nascida com multiplas malformactes
com suspeita de sindrome. DESCRICAO DO CASO Recém nascido a termo, masculino, 43cm,
20029, apgar 09/10, sem consanguinidade ou maformagbes na familia, prénata sem
intercorréncias. Ao nascimento diagnosticado atresia de esofago, 1abio leporino e fenda palatina.
Mantido em ventilagdo mecanica por 4 semanas apds esofagoplastia. Traqueostomizado devido
Ulcera subglética, evoluindo com hemorragia intracraniana, convulsdes e dilatacdo ventricular.
Aos 3 meses, avaliagéo clinica na enfermaria pediatrica evidenciou baixa implantac&o de orelhas,
dismorfismo facial, coloboma de iris e retina a0 exame oftamoldgico, sopro cardiaco
(persisténcia do canal arterial) ao exame cardiol6gico, hidronefrose esquerda grau I, micropénis
e criptorquidia. Cari6tipo 46 XY. Avaiacdo auditiva identificou surdez neurossensorial e
avaliacdo endocrinolégica hipogonadismo hipogonadotrofico. Tomografia de cranio sem
descric&o de alteragdes de coanas ou ouvido embora houvesse dificuldade na progresséo da sonda
nasogastrica. Aos 7 meses, paciente desnutrido grave com atraso no desenvolvimento
neuromotor, ap0s estabilizacdo clinica, recebeu ata para acompanhamento ambulatorial
multidisciplinar. DISCUSSAO Em 2005, Verloes classificou a sindrome CHARGE em tipica,
atipica ou incompleta de acordo com 0 nimero de critérios maiores (coloboma, atresia de coanas,
hipoplasia do canal semicircular) ou menores (disfuncéo rombencefalica, disfuncdo hipotalamo-
hipofisaria, anomalias de ouvido médio ou externo, malformagdes de 6rgaos do mediastino e
retardo mental). O caso relatado foi classificado como sindrome atipica (1 critério maior e 3
menores). CONCLUSAO Pacientes com muitiplas malformacdes devem ser submetidos a
avaliacdo clinica minuciosa. Exames complementares s80 essenciais na composicao dos critérios
diagnosticos da sindrome CHARGE e suficientes para indicar acompanhamento multidisciplinar
intensivo para garantia da sobrevivéncia e qualidade de vida destes pacientes.
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