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ya  que  otras  complicaciones  más  graves  o  incluso  potencialmente  mortales  consumen  todo

Han  sido  estudiados  por  varios  grupos  en  todo  el  mundo,  dando  como  resultado  resultados  extremadamente

Atención  médica.  Los  diversos  aspectos  clínicos  del  síndrome  CHARGE

Con  una  incidencia  estimada  de  1  en  15.000.  Es  un  síndrome  muy  complejo.

casos  letales  tempranos  que  no  se  diagnostican.  El  desafío  clínico  de  tal

Un  trastorno  complejo  es  que  algunos  problemas  clínicos  pueden  permanecer  sin  diagnosticar.

También  hay  una  sorprendente  variabilidad  en  la  gravedad,  con  casos  muy  leves  y  graves.

Síndrome  CHARGE,  CHD7,  TC,  directrices,  RMN

con  un  fenotipo  amplio  que  puede  involucrar  casi  todos  los  órganos  y  sistemas  sensoriales

sistemas.  Como  resultado,  la  comorbilidad  es  alta  y  extremadamente  variable.  Hay

El  síndrome  CHARGE  es  un  síndrome  genético  que  se  presenta  con  relativa  frecuencia.

1  |  INTRODUCCIÓN

Imágenes  craneales
Pautas  en  el  síndrome  de  CHARGE  y  el  eslabón  perdido:
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evaluación  de  pacientes  con  síndrome  CHARGE.  Esto  es  importante,  ya  que  los  pacientes  con

El  “síndrome  CHARGE”  es  un  síndrome  complejo  con  niveles  altos  y  extremadamente  variables

Los  pacientes  con  CHARGE  corren  el  riesgo  de  sufrir  complicaciones  perianestésicas,  lo  que  dificulta  la  obtención  de  imágenes  recurrentes.

Los  procedimientos  bajo  anestesia  presentan  un  riesgo  particular  en  la  práctica  clínica.  Sin  embargo,

directrices  y  recomendaciones,  y  proponemos  una  guía  para  la  práctica  neurorradiológica.

Lista  de  verificación  de  Trider  publicada.  También  identificamos  una  laguna  en  la  literatura  al  revisar  todos

asesoramiento  existente.  Nuestros  hallazgos  brindan  apoyo  adicional  a  la  validez  del  reciente

y  atención  integral  a  personas  con  síndrome  de  CHARGE.

y  estudios  de  cohorte.  Aquí  realizamos  una  revisión  bibliográfica  estructurada  para  examinar  todos  los

Esperamos  que  la  guía  para  la  evaluación  neurorradiológica  ayude  a  los  médicos  a  brindar  una  evaluación  eficiente.

y  recomendaciones  para  el  síndrome  CHARGE,  basadas  en  observaciones  de  casos  individuales

tratamiento  adecuado  de  los  síntomas  y  para  una  mayor  investigación  sobre  el  síndrome  CHARGE.  Nosotros

La  obtención  de  imágenes  craneales  completas  también  es  de  enorme  valor  para  el  diagnóstico  oportuno,

Atención  primaria,  lo  que  ha  llevado  a  la  publicación  de  varias  directrices  de  vigilancia  clínica.

comorbilidad.  Como  resultado,  los  médicos  pueden  tener  dificultades  para  proporcionar  información  precisa  y  completa.

Este  es  un  artículo  de  acceso  abierto  bajo  los  términos  de  la  Licencia  Creative  Commons  Atribución­NoComercial,  que  permite  su  uso,  distribución  y  reproducción  en  cualquier  medio,  siempre  que  se  cite  correctamente  

la  obra  original  y  no  se  utilice  con  fines  comerciales.
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FIGURA  1.  Lista  de  verificación  de  Trider.  Republicada  (con  autorización)  de  Trider  CL,  Arra­Robar  A,  van  Ravenswaaij­Arts  C,  Blake  K.  2017.  Desarrollo  de  una  lista  de  
verificación  para  el  síndrome  CHARGE:  Supervisión  de  la  salud  a  lo  largo  de  la  vida  (de  la  cabeza  a  los  pies).  American  Journal  of  Medical  Genetics,  Parte  A,  173A,  684–691.  

La  lista  de  verificación  está  disponible  en  PDF  para  su  descarga  en  https://www.chargesyndrome.org/wp­content/uploads/2016/03/CHARGE­Syndrome­Checklist.pdf

DE  GEUS  Y  OTROS. 451

Hasta  la  fecha,  no  se  han  publicado  directrices  para  la  imagenología  craneal  

en  el  síndrome  de  CHARGE,  pero  consideramos  que  existen  dos  razones  

importantes  para  su  necesidad.  En  primer  lugar,  según  nuestra  experiencia  y  la  

de  otros,  la  imagenología  craneal  en  personas  con  síndrome  de  CHARGE  suele  

realizarse  de  forma  incompleta  o  con  resolución  insuficiente.  Como  resultado,  

algunas  de  las  malformaciones  craneales  que  se  presentan  en  el  síndrome  de  CHARGE...

Pautas  y  recomendaciones  útiles.  Para  este  número  especial  del  American  

Journal  of  Medical  Genetics  (parte  C),  hemos  examinado  estas  pautas  mediante  

una  búsqueda  bibliográfica  estructurada  y  la  revisión  de  las  recomendaciones  

existentes,  incluyendo  los  artículos  clave  de  Blake  et  al.  (1998)  y  la  lista  de  

verificación  clínica  publicada  recientemente  por  Trider  (véase  la  Figura  1,  [Trider,  

Arra­Robar,  van  Ravenswaaij­Arts  y  Blake,  2017]).
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ro

s 
 

(2
01

1)
;  

Bl
ak

e 
 

y 
 

ot
ro

s 
 

(1
99

8)
;  

H
ar

ris
,  

R
ob

er
t, 

 
Ka

lle
n

C
H

AR
G

E 
 

es
  

un
  

di
ag

nó
st

ic
o 

 
cl

ín
ic

o

Se
  

de
be

  
re

al
iz

ar
  

un
  

ar
ra

y 
 

de
  

to
do

  
el

  
ge

no
m

a 
 

en
  

pa
ci

en
te

s 
 

co
n 

 
sí

nd
ro

m
e 

 
de

  
C

H
AR

G
E 

 
pe

ro
  

si
n 

 
un

ha
pl

oi
ns

uf
ic

ie
nc

ia

As
ak

ur
a 

 
y 

 
co

ls
.  

(2
00

8)
;  

Sa
nl

av
ille

  
et

  
al

.  
(2

00
6)

El
  

C
H

D
7 

 
de

be
ría

  
in

cl
ui

rs
e 

 
en

  
pa

ne
le

s 
 

de
  

ge
ne

s 
 

de
  

se
cu

en
ci

ac
ió

n 
 

pa
ra

le
la

  
m

as
iv

a 
 

pa
ra

  
el

  
di

ag
nó

st
ic

o 
 

en
  

en
fe

rm
ed

ad
es

  
si

nd
ró

m
ic

as
.

Be
rg

m
an

,  
Ja

ns
se

n 
 

y 
 

ot
ro

s.
  

(2
01

1)
;  

Bl
ak

e 
 

y 
 

co
ls

.  
(2

00
8)

;  
La

la
ni

  
et

  
al

.  
(2

01
2)

;

Fu
er

a 
 

de
  

al
ca

nc
e

El
  

EE
G

  
es

tá
  

in
di

ca
do

  
cu

an
do

  
se

  
ob

se
rv

an
  

co
nv

ul
si

on
es

  
cl

ín
ic

am
en

te
.

As
ak

ur
a 

 
y 

 
co

ls
.  

(2
00

8)
;  

Ve
ss

eu
r, 

 
Ve

rb
is

t  
y 

 
ot

ro
s.

  
(2

01
6)

TA
BL

A 
 

1 
 

R
ec

om
en

da
ci

on
es

  
pa

ra
  

el
  

tra
ta

m
ie

nt
o 

 
o 

 
m

an
ej

o 
 

de
l  

sí
nd

ro
m

e 
 

C
H

AR
G

E 
 

re
co

pi
la

da
s 

 
de

  
la

  
lit

er
at

ur
a

Sí

M
ut

ac
ió

n 
 

C
H

D
7
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R
eh

ab
ilit

ac
ió

n 
 

au
di

tiv
a 

 
(p

or
  

ej
em

pl
o,

  
au

dí
fo

no
s,

  
au

dí
fo

no
s 

 
an

cl
ad

os
  

al
  

hu
es

o,
  

im
pl

an
te

  
co

cl
ea

r, 
 

le
ng

ua
je

  
de

  
se

ña
s)

N
o,

  
de

m
as

ia
do

  
de

ta
lla

do

y 
 

ot
ro

s 
 

(2
01

2)

La
la

ni
  

y 
 

ot
ro

s 
 

(2
01

2)

Ar
nd

t  
y 

 
co

ls
.  

(2
01

0)
;  

Ba
ue

r  
et

  
al

.  
(2

00
2)

;  
La

ns
on

,  
G

re
en

,  
La

lw
an

i  
y

Ev
al

ua
ci

ón
  

de
  

pa
la

da
r  

he
nd

id
o 

 
y 

 
an

om
al

ía
s 

 
tra

qu
eo

es
of

ág
ic

as
,  

co
rre

cc
ió

n 
 

qu
irú

rg
ic

a.

Sí

La
la

ni
  

y 
 

ot
ro

s 
 

(2
01

2)

(2
01

2)
;  

R
us

se
ll­

Eg
gi

tt 
 

et
  

al
.  

(1
99

0)

ci
ru

gí
a 

 
cr

an
eo

fa
ci

al
  

o 
 

im
pl

an
te

  
co

cl
ea

r

Se
  

de
be

n 
 

re
al

iz
ar

  
ev

al
ua

ci
on

es
  

de
nt

al
es

  
cl

ín
ic

as
  

y 
 

fre
cu

en
te

s,
  

si
  

es
  

ne
ce

sa
rio

  
ba

jo

SíSí

Be
rg

m
an

,  
Ja

ns
se

n,
  

et
  

al
.  

(2
01

1)
;  

Bl
ak

e 
 

y 
 

Br
ow

n 
 

(1
99

3)
;  

La
la

ni
  

et
  

al
.

Be
rg

m
an

,  
Ja

ns
se

n,
  

et
  

al
.  

(2
01

1)
;  

Ed
w

ar
ds

,  
Ki

le
ny

  
y 

 
Va

n 
 

R
ip

er
  

(2
00

2)
;

La
  

pr
es

en
ci

a 
 

de
  

an
os

m
ia

  
pu

ed
e 

 
pr

ed
ec

ir 
 

hi
po

go
na

di
sm

o 
 

hi
po

go
na

do
tró

pi
co

,  
po

r  
lo

  
ta

nt
o,

  
se

  
de

be
  

te
ne

r  
en

  
cu

en
ta

  
el

  
ol

fa
to

.

C
ar

di
ol

og
ía

  
y 

 

(C
on

tin
úa

)

Sí

Va
ls

m
an

  
(2

00
7)

;  
C

an
ci

ón
  

y 
 

co
l. 

 
(2

01
1)

;  
Ve

ss
eu

r, 
 

Fr
ee

,  
et

  
al

.  
(2

01
6)

do
cu

m
en

ta
do

  
y,

  
si

  
es

  
po

si
bl

e,
  

an
te

s 
 

de
  

lo
s 

 
tre

s 
 

añ
os

La
s 

 
ev

al
ua

ci
on

es
  

of
ta

lm
ol

óg
ic

as
  

re
gu

la
re

s 
 

so
n 

 
ap

ro
pi

ad
as

  
pa

ra
  

se
gu

ir 
 

lo
s 

 
ca

m
bi

os
  

en
  

la
  

ag
ud

ez
a 

 
y 

 
lo

s 
 

rie
sg

os
  

pa
ra

  
la

  
re

tin
a.

En
  

el
  

m
om

en
to

  
de

l  
di

ag
nó

st
ic

o:
  

es
tá

  
in

di
ca

do
  

un
  

ex
am

en
  

of
ta

lm
ol

óg
ic

o 
 

co
m

pl
et

o,
  

in
cl

ui
da

  
la

  
fu

nd
os

co
pi

a.

Sí

(1
99

1)

(2
01

2)
;  

R
us

se
ll­

Eg
gi

tt 
 

et
  

al
.  

(1
99

0)

La
  

im
pl

an
ta

ci
ón

  
co

cl
ea

r  
es

tá
  

in
di

ca
da

  
de

sp
ué

s 
 

de
  

un
a 

 
ev

al
ua

ci
ón

  
cr

íti
ca

.

El
  

de
sp

re
nd

im
ie

nt
o 

 
de

  
re

tin
a,

  
un

a 
 

po
si

bl
e 

 
co

m
pl

ic
ac

ió
n 

 
de

l  
co

lo
bo

m
a 

 
re

tin
ia

no
,  

pu
ed

e 
 

ca
us

ar
  

ce
gu

er
a 

 
to

ta
l; 

 
cu

al
qu

ie
r

Sí

Be
rg

m
an

,  
Ja

ns
se

n 
 

y 
 

ot
ro

s.
  

(2
01

1)

En
  

lo
s 

 
be

bé
s,

  
la

  
re

sp
ue

st
a 

 
au

di
tiv

a 
 

ev
oc

ad
a 

 
de

l  
tro

nc
o 

 
en

ce
fá

lic
o 

 
(B

AE
R

)  
es

tá
  

in
di

ca
da

  
pa

ra
  

ev
al

ua
r  

la
  

au
di

ci
ón

  
lo

  
an

te
s 

 
po

si
bl

e.

D
es

pr
en

di
m

ie
nt

o 
 

y/o 
 

ca
ta

ra
ta

s 
 

y 
 

ab
ra

si
on

es
  

co
rn

ea
le

s 
 

(p
ar

ál
is

is
  

fa
ci

al
)

Be
rg

m
an

,  
Ja

ns
se

n,
  

et
  

al
.  

(2
01

1)
;  

Is
se

ku
tz

  
et

  
al

.  
(2

00
5)

;  
St

ac
k 

 
y 

 

Be
rg

m
an

,  
Ja

ns
se

n 
 

y 
 

ot
ro

s.
  

(2
01

1)
;  

Bl
ak

e,
  

Ki
rk

  
y 

 
U

r  
(1

99
3)

;  
La

la
ni

  
et

  
al

.

Se
  

in
di

ca
  

un
a 

 
re

so
na

nc
ia

  
m

ag
né

tic
a 

 
pa

ra
  

de
te

rm
in

ar
  

la
  

ub
ic

ac
ió

n 
 

y 
 

el
  

re
co

rri
do

  
de

  
lo

s 
 

ne
rv

io
s 

 
fa

ci
al

es
  

an
te

s

La
s 

 
lá

gr
im

as
  

ar
tif

ic
ia

le
s 

 
pu

ed
en

  
se

r  
ne

ce
sa

ria
s 

 
en

  
ca

so
  

de
  

pa
rá

lis
is

  
fa

ci
al

  
co

n 
 

ci
er

re
  

in
co

m
pl

et
o 

 
de

l  
oj

o.

N
o

El
  

en
tre

na
m

ie
nt

o 
 

de
l  

le
ng

ua
je

,  
au

di
tiv

o 
 

y 
 

de
  

la
  

co
m

un
ic

ac
ió

n)
  

de
be

  
in

ic
ia

rs
e 

 
ta

n 
 

pr
on

to
  

co
m

o 
 

se
  

de
te

ct
e 

 
la

  
pé

rd
id

a 
 

au
di

tiv
a.

R
ef

er
en

ci
as

an
es

te
si

a

Sí

Be
rg

m
an

,  
Ja

ns
se

n 
 

y 
 

ot
ro

s.
  

(2
01

1)
;  

La
la

ni
  

et
  

al
.  

(2
01

2)

Bl
ak

e 
 

y 
 

Br
ow

n 
 

(1
99

3)

Sí Sí

(2
01

2)
;  

R
us

se
ll­

Eg
gi

tt,
  

Bl
ak

e,
  

Ta
yl

or
  

y 
 

C
ol

oc
ac

ió
n 

 
de

  
dr

en
aj

e 
 

tim
pá

ni
co

  
pa

ra
  

ot
iti

s 
 

se
ro

sa
  

cr
ón

ic
a

Lo
s 

 
pa

dr
es

,  
te

ra
pe

ut
as

  
y 

 
de

be
n 

 
te

ne
r  

en
  

cu
en

ta
  

lo
s 

 
de

fe
ct

os
  

de
l  

ca
m

po
  

vi
su

al

Sí

Be
rg

m
an

,  
Ja

ns
se

n 
 

y 
 

ot
ro

s.
  

(2
01

1)

El
  

be
bé

  
es

tá
  

m
éd

ic
am

en
te

  
es

ta
bl

e

O
jo

s,
  

oí
do

s,
  

na
riz

  
y 

 
ga

rg
an

ta
.

Sí Sí

W
hi

te
,  

G
ia

m
br

a,
  

H
op

ki
n,

  
D

ai
ne

s 
 

y 
 

R
ut

te
r  

(2
00

5)

En
  

ni
ño

s 
 

m
ay

or
es

  
y 

 
ad

ul
to

s,
  

se
  

re
co

m
ie

nd
a 

 
re

al
iz

ar
  

un
a 

 
ev

al
ua

ci
ón

  
au

di
tiv

a 
 

ad
ec

ua
da

  
a 

 
la

  
ed

ad
  

y 
 

el
  

es
ta

do
  

de
  

de
sa

rro
llo

.

U
n 

 
ca

m
bi

o 
 

en
  

la
  

vi
si

ón
  

de
be

  
tra

ta
rs

e 
 

co
m

o 
 

un
a 

 
em

er
ge

nc
ia

  
m

éd
ic

a.

Fu
er

a 
 

de
  

al
ca

nc
e

Bl
ak

e 
 

y 
 

Br
ow

n 
 

(1
99

3)
;  

Ed
w

ar
ds

  
y 

 
ot

ro
s 

 
(2

00
2)

;  
Th

el
in

  
y 

 
Fu

ss
ne

r  
(2

00
5)

Be
rg

m
an

,  
Ja

ns
se

n,
  

et
  

al
.  

(2
01

1)
;  

Bl
ak

e 
 

y 
 

Br
ow

n 
 

(1
99

3)
;  

La
la

ni
  

et
  

al
.

Se
  

de
be

  
da

r  
as

es
or

am
ie

nt
o 

 
so

br
e 

 
la

  
an

os
m

ia
.

TA
BL

A 
 

1 
 

(C
on

tin
ua

ci
ón

)

Pa
ra

  
lo

s 
 

oj
os

  
co

n 
 

po
te

nc
ia

l  
vi

su
al

,  
pu

ed
e 

 
se

r  
ne

ce
sa

ria
  

la
  

re
fra

cc
ió

n 
 

ci
cl

op
lé

jic
a 

 
y 

 
la

  
co

rre
cc

ió
n 

 
co

n 
 

ga
fa

s.

Sí

Ba
ue

r  
et

  
al

.  
(2

00
2)

;  
Bu

tle
r, 

 
H

en
ry

,  
Le

ck
en

by
  

y 
 

G
ro

bb
el

aa
r  

(2
01

4)
;  

la
la

ni

Tr
id

er
  

y 
 

Bl
ak

e 
 

(2
01

2)

Ev
al

ua
r  

la
  

pe
rm

ea
bi

lid
ad

  
de

  
la

s 
 

co
an

as
  

(to
m

og
ra

fía
  

co
m

pu
ta

riz
ad

a 
 

o 
 

en
do

sc
op

ia
  

na
sa

l),
  

co
rre

cc
ió

n 
 

qu
irú

rg
ic

a

Sí

Be
rg

m
an

,  
Ja

ns
se

n 
 

y 
 

ot
ro

s.
  

(2
01

1)
;  

La
la

ni
  

et
  

al
.  

(2
01

2)

Be
rg

m
an

,  
Ja

ns
se

n 
 

y 
 

ot
ro

s.
  

(2
01

1)

pr
ob

ad
o

La
s 

 
ga

fa
s 

 
tin

ta
da

s 
 

pa
ra

  
la

  
fo

to
fo

bi
a 

 
(c

om
ún

  
en

  
el

  
co

lo
bo

m
a)

  
pu

ed
en

  
se

r  
út

ile
s.

La
la

ni
  

y 
 

ot
ro

s 
 

(2
01

2)

in
di

ca
do

D
ad

o 
 

qu
e 

 
se

  
ha

n 
 

ob
se

rv
ad

o 
 

er
ro

re
s 

 
re

fra
ct

iv
os

  
su

st
an

ci
al

es
  

en
  

lo
s 

 
oj

os
  

m
ic

ro
of

tá
lm

ic
os

Sí

La
la

ni
  

y 
 

ot
ro

s 
 

(2
01

2)

Bl
ak

e 
 

y 
 

Br
ow

n 
 

(1
99

3)

Ev
al

ua
r  

la
  

ap
ne

a 
 

ob
st

ru
ct

iv
a 

 
de

l  
su

eñ
o 

 
en

  
ca

so
  

de
  

al
te

ra
ci

on
es

  
de

l  
su

eñ
o.

R
ec

om
en

da
ci

ón
Li

st
a 

 
de

  
ve

rif
ic

ac
ió

n 
 

de
  

Tr
id

er

Sí
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Sí Sí
Be

rg
m

an
,  

Ja
ns

se
n 

 
y 

 
ot

ro
s 

 
(2

01
1)

;  
Pi

nt
o 

 
y 

 
ot

ro
s 

 
(2

00
5)

;  
W

he
el

er
  

y 
 

ot
ro

s 
 

(2
00

0)

Be
rg

m
an

,  
Ja

ns
se

n,
  

et
  

al
.  

(2
01

1)
;  

Fo
rw

ar
d,

  
C

um
m

in
gs

  
y 

 
Bl

ak
e 

 
(2

00
7)

;

R
ef

er
en

ci
as

R
ea

liz
ar

  
ga

st
ro

st
om

ía
/

tra
qu

eo
to

m
ía

  
en

  
ca

so
  

de
  

pr
ob

le
m

as
  

gr
av

es
  

de
  

de
gl

uc
ió

n.

Es
  

ad
ec

ua
da

  
la

  
de

riv
ac

ió
n 

 
te

m
pr

an
a 

 
a 

 
un

a 
 

co
ns

ul
ta

  
de

  
en

do
cr

in
ol

og
ía

.

SíSí

(2
00

8)
;  

H
ud

so
n,

  
M

ac
do

na
ld

  
y 

 
Bl

ak
e 

 
(2

01
6)

Es
tá

  
in

di
ca

do
  

el
  

cr
ib

ad
o

Po
si

bi
lid

ad
  

de
  

re
ve

rs
ió

n 
 

de
l  

hi
po

go
na

di
sm

o 
 

hi
po

go
na

do
tró

pi
co

  
an

te
s 

 
de

  
la

  
tra

ns
ic

ió
n 

 
a 

 
la

  
at

en
ci

ón
  

m
éd

ic
a 

 
pa

ra
  

ad
ul

to
s

SíSí

Be
rg

m
an

,  
Ja

ns
se

n 
 

y 
 

ot
ro

s.
  

(2
01

1)

di
fic

ul
ta

de
s

As
he

r, 
 

M
cG

ill,
  

Ka
pl

an
,  

Fr
ie

dm
an

  
y 

 
Ja

ns
se

n,
  

et
  

al
.

Se
  

de
be

  
ev

al
ua

r  
la

  
fu

nc
ió

n 
 

tir
oi

de
a 

 
si

  
se

  
so

sp
ec

ha
  

di
sf

un
ci

ón
.

Sí

Be
rg

m
an

  
y 

 
ot

ro
s 

 
(2

01
0)

;  
Be

rg
m

an
,  

Ja
ns

se
n 

 
y 

 
ot

ro
s 

 
(2

01
1)

;  
Bl

ak
e 

 
y 

 
ot

ro
s 

 
(2

00
9)

;

Sí

Po
r  

ra
zo

ne
s 

 
ge

ne
ra

le
s 

 
de

  
sa

lu
d,

  
in

cl
ui

da
  

la
  

pr
ev

en
ci

ón
  

de
  

la
  

os
te

op
or

os
is

.

Ev
al

ua
r  

la
  

an
om

al
ía

  
de

  
lo

s 
 

va
so

s 
 

de
l  

ar
co

  
en

  
ca

so
  

de
  

pr
ob

le
m

as
  

re
sp

ira
to

rio
s 

 
o 

 
de

  
de

gl
uc

ió
n 

 
in

ex
pl

ic
ab

le
s

La
  

ev
al

ua
ci

ón
  

in
di

vi
du

al
iz

ad
a 

 
de

l  
co

m
po

rta
m

ie
nt

o 
 

al
im

en
ta

rio
  

(in
cl

ui
da

  
la

  
ac

tit
ud

  
de

fe
ns

iv
a 

 
or

al
)  

de
be

  
se

r  
pa

rte
  

de
l

R
ea

liz
ar

  
es

tu
di

os
  

de
  

de
gl

uc
ió
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De  las  73  recomendaciones  formuladas,  53  estaban  contempladas  en  la  lista  

de  verificación  de  Trider  o  en  el  documento  que  la  acompaña.  De  las  otras  20,  

solo  una  realmente  "falta"  en  la  lista:  12  estaban  fuera  del  alcance  de  una  lista  de  

verificación  de  vigilancia  clínica,  seis  eran  demasiado  detalladas  para  ser  incluidas,  y

Una  fue  una  recomendación  de  no  realizar  una  prueba  (evaluación  suprarrenal).

O  CHD7)  Y  (guía*  O  consenso  O  recomendar*  O  “mejores  prácticas”  O  “vigilancia”).  

Esto  resultó  en  112  resultados,  de  los  cuales  42  contenían  guías  o  recomendaciones  

útiles.  Se  encontraron  otros  15  artículos  con  guías  o  recomendaciones  mediante  

el  examen  de  las  referencias.  La  lista  completa  resultante  con  recomendaciones  

se  presenta  en  la  Tabla  Suplementaria  S1.  A  continuación,  categorizamos  las  

guías  y  recomendaciones  de  la  literatura  médica  por  sistema  orgánico  o  como  

“generales”  (véase  la  Tabla  1)  y  verificamos  si  estaban  incluidas  en  la  lista  de  

verificación  Trider  (véanse  la  Figura  1  y  la  Tabla  1).

se  observaron  primero  en  modelos  animales  (p.  ej.,  anomalías  cerebelosas  (Yu  et  

al.,  2013))  o  se  encontraron  solo  después  de  una  evaluación  estructurada  de  

imágenes  de  una  serie  de  individuos  (Hoch  et  al.,  2017).  En  segundo  lugar,  como  

los  individuos  con  síndrome  de  CHARGE  tienen  un  mayor  riesgo  de  

complicaciones  posoperatorias  de  las  vías  respiratorias,  los  procedimientos  bajo  

anestesia  deben  combinarse  tanto  como  sea  posible  (Blake  et  al.,  2009).  Por  lo  

tanto,  la  necesidad  de  mejorar  las  imágenes  al  tiempo  que  se  reducen  los  riesgos  

justifica  directrices  para  realizar  neuroimágenes  de  forma  óptima  y  eficiente.  En  

conjunto,  sostenemos  que  las  recomendaciones  estandarizadas  para  los  protocolos  

de  neuroimágenes  podrían  contribuir  a  la  conciencia  clínica  de  las  anomalías  

craneales  heterogéneas  implicadas  en  el  síndrome  de  CHARGE  y  mejorar  la  atención.

La  recomendación  faltante  se  refiere  al  consejo  a  padres,  terapeutas  y  profesores  

para  que  tengan  en  cuenta  los  defectos  del  campo  visual.  Una  última  

recomendación  se  incluyó  en  el  artículo  de  Trider,  pero  no  se  incluyó  en  su  lista  

de  verificación.  Trider  aconseja  realizar  pruebas  de  detección  a  los  pacientes  con

Se  realizó  una  búsqueda  bibliográfica  en  PubMed  el  17  de  agosto  de  2017  

utilizando  la  cadena  de  búsqueda:  (“CHARGE  syndrome”  OR“CHARGE  association”

TABLA  2  Recomendaciones  de  la  literatura  respecto  al  análisis  de  CHD7

| DE  GEUS  Y  OTROS.456

RECOMENDACIONES  DE  LA  LITERATURA
2  |  RESUMEN  DE  LAS  DIRECTRICES  Y

Referencias

Si  un  padre  tiene  alguna  característica  del  síndrome  CHARGE,  es  

adecuada  una  prueba  genética  molecular  si  se  ha  identificado  

una  variante  patogénica  CHD7  en  el  probando.

Corsten­Janssen  y  otros  

(2013)

anomalías

(2014)

Validado  en  cohortes  de  280  y  28  pacientes

Bergman,  Janssen  y  otros.  

(2011)

El  rendimiento  del  análisis  MLPA  es  muy  bajo  en  pacientes  con  

síndrome  CHARGE  pero  sin  mutaciones  causales  de  CHD7.

Cohorte  de  54  pacientes:  1  deleción  de  múltiples  exones;  varios  

informes  de  casos

Opinión  de  expertos

5  mutaciones  de  CHD7  en  20  pacientes

El  análisis  de  CHD7  no  debe  realizarse  de  forma  rutinaria  en  

pacientes  con  defectos  cardíacos  conotruncales  o  del  tabique  
auricular  aislados.

Gregory  y  otros  (2013)

Síndrome  de  Kallmann  que  tienen  al  menos  dos  
características  CHARGE  adicionales  o  canal  semicircular

pacientes  afectados

Base  de  la  recomendación

Jongmans  y  otros  (2008)

(2011);  Hale,  Niederriter,

La  indicación  para  el  análisis  de  CHD7  se  puede  determinar  a  

través  del  diagrama  de  flujo  proporcionado  por  Bergman  et  al.

Se  debe  realizar  un  array  de  todo  el  genoma  en  pacientes  con  

síndrome  CHARGE  pero  sin  una  mutación  CHD7

Bergman  y  otros  (2008);

Bergman  et  al.  (2012);  Costa­
Barbosa  et  al.

CHD7  debería  incluirse  en  paralelo  masivo

Cohorte  de  46  pacientes,  sin  mutaciones  CHD7

Cohorte  de  100  pacientes,  sin  mutaciones  CHD7

La  prueba  de  CHD7  puede  confirmar  un  diagnóstico  incierto  en  casos  leves.

El  análisis  de  CHD7  debe  realizarse  en  pacientes  con  un  fenotipo  de  

deleción  22q11.2  sin  haploinsuficiencia  TBX1

Wincent  y  cols.  (2008);  

Wincent  y  cols.  (2009)

Corsten­Janssen  y  otros  

(2014)

MLPA,  amplificación  de  sonda  dependiente  de  ligadura  multiplex;  TBX1,  gen  T­box  1.

Recomendación

Rendimiento  del  6%  en  (2  estudios  combinados)  96  pacientes  con  

síndrome  de  Kallmann/hipogonadismo  

hipogonadotrópico  idiopático  normósmico;  pérdida  auditiva  

enriquecida  en  probandos  con  síndrome  de  Kallmann  y  mutación  
CHD7  frente  a  sin  mutación  CHD7

Corsten­Janssen  y  otros  

(2013)

Bergman,  Janssen,  et  al.

Serie  de  casos  de  cinco  familias

El  análisis  de  CHD7  debe  realizarse  en  pacientes  con

Paneles  de  genes  de  secuenciación  para  el  diagnóstico  en  

pacientes  con  cardiopatías  sindrómicas

Validado  en  una  cohorte  de  280  pacientes

Green  y  Martin  (2016)

Opinión  de  expertos

(2013);  Jongmans  et  al.  (2009)

El  análisis  de  CHD7  no  debe  realizarse  en  pacientes  con  displasia  

septoóptica  o  hipopituitarismo  sin  características  del  

síndrome  CHARGE.

Corsten­Janssen  y  otros.
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Como  se  comentó  en  la  introducción,  actualmente  no  existen  directrices  formales  para  la  

imagenología  craneal,  si  bien  argumentamos  que  es  una  herramienta  clínica  importante  que  

debe  manejarse  con  cuidado.  Las  directrices  que  presentamos  aquí  para  la  imagenología  

craneal  en  pacientes  con  síndrome  de  CHARGE  se  basan  en  recomendaciones  

neurorradiológicas  publicadas  previamente  (Asakura  et  al.,  2008;  Bergman,  Janssen,  et  al.,  

2011;  Fujita  et  al.,  2009;  Gregory  et  al.,  2013;  Pinto  et  al.,  2005;  Vesseur,  Free,  et  al.,  2016),  

además  de  los  conocimientos  actuales  sobre  anomalías  neurorradiológicas  detectables  y  

variantes  anatómicas  en  pacientes  con  síndrome  de  CHARGE  (véase  la  Tabla  3).

imágenes  fetales  (Tilea  et  al.,  2006)  y  pueden,  por  sí  solas,  proporcionar  una

que  las  anomalías  de  la  base  del  cráneo  (9/10)  a  menudo  estaban  presentes  además  de

2011).  Esto  se  debe  a  la  aplasia  o  hipoplasia  de  los  canales  semicirculares.

gen,  lo  que  lo  convierte  en  una  de  sus  características  clínicas  más  prevalentes  (Abadie

La  arrinencefalia  es  otra  característica  común  en  el  síndrome  CHARGE.

sistema  olfativo  (10/10).  Estas  anomalías  de  la  base  del  cráneo  consistían  en  una

Combinación  con  borramiento  del  surco  olfatorio.  Otros  nervios  craneales,

Resultados  preliminares  de  un  estudio  en  el  que  analizamos  el  clivus  de  23

Se  recomienda  la  obtención  de  imágenes  de  los  canales  semicirculares  en  pacientes  con

Denise,  Narcy  y  Manach,  1999).  La  configuración  del  laberinto  en

Se  cobra  un  cargo  por  la  cirugía  de  implante  coclear  antes  de  los  tres  años;  sin  embargo,  

la  casilla  correspondiente  a  la  etapa  de  implante  coclear  en  su  lista  de  verificación  no  

está  sombreada  en  la  columna  "infancia".  Nuestra  revisión  indica  que  la  lista  de  

verificación  de  vigilancia  Trider  está  bien  respaldada  por  la  literatura,  con  solo  omisiones  menores.

Se  justifica  la  realización  de  pruebas  o  para  confirmar  el  diagnóstico  clínico  cuando  se  presenta  CHD7

canales  semicirculares  hipoplásicos  que  a  veces  se  combinan  con

Hoch  et  al.  (2017)  publicaron  recientemente  los  hallazgos  de  la  resonancia  magnética  del

Está  presente  en  el  95%  de  los  individuos  con  una  variante  patogénica  en  el  CHD7

Una  primera  pista  valiosa  hacia  el  diagnóstico.

anomalías  del  canal  semicircular  (10/10)  e  hipoplasia  del

La  gran  mayoría  tenía  un  clivus  anormal  (Figura  2)  [aún  no  publicado]

et  al.,  2000;  Bauer,  Goldin  y  Lusk,  2002;  Lemmerling  y  otros,  1998;

(Legendre  et  al.,  2012;  Sanlaville  et  al.,  2006)  que  se  pueden  observar  en

Silla  turca  en  forma  de  J  y  angulación  dorsal  del  clivus.  Estos  hallazgos

Presentación  atípica  del  síndrome  para  decidir  si  CHD7

Morimoto  et  al.,  2006;  Tellier  y  otros,  1998;  Wiener­Vacher,  Amanou,

imágenes.  Los  nervios  olfatorios  pueden  ser  hipo  o  aplásicos,  generalmente  en

El  síndrome  de  CHARGE  es  típico:  un  vestíbulo  malformado  y  aplásico  o

En  particular  el  nervio  facial  y  el  acústico,  también  pueden  ser  hipo  o  aplásicos.

confirman  los  hallazgos  de  Fujita  et  al.  (2009)  y  son  consistentes  con  los

Las  recomendaciones  respecto  del  análisis  de  CHD7,  el  gen  causante  del  síndrome  CHARGE,  

quedan  fuera  del  alcance  de  la  lista  de  verificación  clínica  destinada  al  seguimiento,  pero  hemos  

incluido  un  resumen  de  estas  pautas  en  la  Tabla  2.

Las  pruebas  no  revelan  ninguna  variante  o  solo  una  variante  no  clasificada  (Bergman,  Janssen,  et  al.,

malformación  coclear.  Estas  anomalías  ya  se  pueden  observar  en

Cabeza  y  cuello  de  10  personas  con  síndrome  de  CHARGE  y  se  observó

Pacientes  con  CHARGE  confirmado  mediante  resonancia  magnética  o  tomografía  computarizada.  Descubrimos  que
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Visualización  del  nervio  vestibulococlear.

La  patología  del  oído  medio,  como  huesecillos  displásicos  o  una  ventana  oval  o  

redonda  ausente/estenótica,  se  observa  en  la  TC  mastoidea  en  más  del  70  %  de  los  casos.

Como  se  resume  en  la  Tabla  3,  existen  múltiples  características  observables  en  la  

resonancia  magnética  o  la  tomografía  computarizada  craneal  que  pueden  ayudar  al  

diagnóstico  clínico  del  síndrome  de  CHARGE.  Estas  incluyen  hipoplasia  del  canal  

semicircular,  hipoplasia  o  aplasia  del  nervio  olfatorio  y  el  surco  olfatorio,  hipoplasia  o  

aplasia  de  otros  pares  craneales,  anomalías  del  clivus,  colobomas  y  atresia  de  coanas.

Mastoidectomía.  Por  otro  lado,  un  trayecto  aberrante  del  nervio  facial  aumenta  el  riesgo  

de  lesión  perioperatoria  y  puede  dificultar  la  cocleostomía  (Vesseur,  Free,  et  al.,  2016).  

Las  anomalías  vasculares  también  pueden  dificultar  el  procedimiento  quirúrgico.  

Vesseur,  Free,  et  al.  (2016)  publicaron  recientemente  una  guía  sobre  la  implantación  de  

IC  en  CHARGE  que  abarca  ampliamente  las  imágenes  preoperatorias.

Las  pruebas  auditivas  combinadas  con  los  hallazgos  de  la  TC  y  la  RMN  son  necesarias  

para  (i)  diagnosticar  el  tipo  de  pérdida  auditiva;  (ii)  elegir  el  tipo  óptimo  de  rehabilitación;  

y  (iii)  planificar  un  (posible)  implante  coclear  (IC)  o  un  implante  auditivo  de  tronco  

encefálico  (ITB).  La  TC  y  la  RMN  proporcionan  información  complementaria  en  esta  

situación:  la  anatomía  ósea  se  estudia  mejor  con  la  TC,  mientras  que  la  RMN  proporciona  

información  adicional  sobre  el  oído  interno  y  permite...

Entre  el  sesenta  y  el  ochenta  por  ciento  de  los  pacientes  con  síndrome  de  CHARGE  

tienen  pérdida  auditiva  de  moderada  a  grave,  ya  sea  conductiva,  neurosensorial  o  mixta  

(Blake,  Hartshorne,  Lawand,  Dailor  y  Thelin,  2008).

en  la  resonancia  magnética  craneal.

Las  imágenes  por  TC  también  proporcionan  información  adicional  sobre  los  puntos  

de  referencia  quirúrgicos  para  la  implantación  coclear,  como  información  detallada  sobre  

los  canales  semicirculares  laterales,  que  sirven  como  punto  de  referencia  para

La  correlación  entre  la  anosmia  y  la  HH  permite  predecir  la  HH  en  pacientes  con  

CHARGE  que  presentan  anosmia,  lo  cual  es  útil  porque  después  de  los  3  meses  de  

edad,  la  evaluación  endocrinológica  de  la  HH  es  imposible  hasta  el  inicio  de  la  pubertad.  

Por  lo  tanto,  en  niños  sin  evaluación  endocrinológica  antes  de  los  3  meses,  la  anosmia  

puede  ayudar  a  predecir  si  será  necesario  inducir  la  pubertad.  Dado  que  la  evaluación  

formal  del  olfato  es  bastante  compleja  y  solo  es  posible  a  partir  de  los  5  años  (de  

desarrollo),  y  que  un  sentido  del  olfato  deteriorado  puede  tener  múltiples  causas,  la  

evidencia  radiológica  de  aplasia  o  hipoplasia  del  nervio  olfatorio/bulbo  olfatorio  puede  

ayudar  en

Estudios  fetales  encontraron  arrinencefalia  en  36  de  40  (90%)  fetos  con  una  variante  

patógena  confirmada  de  CHD7  (Legendre  et  al.,  2012).  Esto  se  observa  con  menos  

frecuencia  después  del  nacimiento,  aunque  la  anosmia  se  diagnostica  en  

aproximadamente  el  80%  de  los  individuos  con  síndrome  CHARGE  (Bergman,  Bocca,  

et  al.,  2011).  Bergman,  Bocca,  et  al.  (2011)  demostraron  que  el  olfato  y  el  inicio  

espontáneo  de  la  pubertad  están  correlacionados  en  el  síndrome  CHARGE:  todos  

(11/11)  los  pacientes  con  hipogonadismo  hipogonadotrópico  (HH)  no  podían  oler,  

mientras  que  los  pacientes  sin  HH  tenían  la  capacidad  de  oler  (4/4).  Esta  combinación  

de  síntomas  también  se  observa  en  el  síndrome  de  Kallmann  y  se  explica  por  factores  

comunes  que  facilitan  la  guía  axonal  para  las  neuronas  olfativas  y  GnRH  (Yanicostas,  

Herbomel,  Dipietromaria  y  Soussi­Yanicostas,  2009).

La  implantación  de  un  vástago  puede  ser  una  opción,  aunque  los  resultados  auditivos  

parecen  ser  menos  exitosos  mientras  la  cirugía  sea  más  extensa  que  para  los  implantes  

cocleares  (Colletti,  Colletti,  Mandala  y  Colletti,  2014).Por  último,  también  pueden  observarse  anomalías  orbitarias  como  la  microftalmia  

y  los  colobomas,  y  anomalías  nasales  como  la  atresia  de  coanas.

FIGURA  2  Anomalías  del  clivus  en  el  síndrome  de  CHARGE.  Anatomía  normal  (izquierda)  y  clivus  de  CHARGE  típico  en  un  niño  de  22  meses  (derecha).  El  clivus  y  la  esfenobasión  

se  han  marcado  en  amarillo,  y  el  clivus  se  indica  con  líneas  rojas.

Estas  observaciones  sugieren  que  las  anomalías  del  clivus  pueden  utilizarse  como  una  

herramienta  diagnóstica  adicional  importante.

Pacientes  (Vesseur,  Verbist,  et  al.,  2016).  En  algunos  de  estos  niños,  un  audífono  

osteointegrado  (BAHA,  a  veces  conocido  como  BCD,  dispositivo  de  conducción  ósea)  

puede  ser  una  buena  solución  auditiva.  Un  BAHA  permite  la  percepción  del  sonido  al  

eludir  el  oído  medio,  siempre  que  la  cóclea  y  el  nervio  auditivo  estén  intactos  (Reinfeldt,  

Hakansson,  Taghavi  y  Eeg­Olofsson,  2015).  La  hipoplasia  o  aplasia  del  nervio  coclear  

se  observa  con  relativa  frecuencia  en  la  CHARGE  (Holcomb,  Rumboldt  y  White,  2013),  

lo  que  reduce  las  posibilidades  de  IC.  En  estos  casos,  el  cerebro  auditivo
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Las  anomalías  cerebrales  detectadas  en  la  resonancia  magnética  pueden  explicar  una  

característica  clínica  particular  en  un  paciente.  Por  ejemplo,  el  daño  postasfixia  puede  

explicar  un  retraso  grave  en  el  desarrollo,  por  lo  demás  inesperado,  en  un  niño  con  

síntomas  leves  en  general.  Sin  embargo,  predecir  los  síntomas  clínicos  a  partir  de  las  

anomalías  detectadas  en  la  resonancia  magnética  es  más  difícil.  Por  ejemplo,  aunque  la  

displasia  o  hipoplasia  cerebelosa  es  bastante  común  en  el  síndrome  de  CHARGE  (Yu  et  

al.,  2013),  hasta  la  fecha  no  se  ha  descrito  ninguna  relación  con  la  ataxia  (Sohn  et  al.,  2016).

La  investigación  sobre  la  relevancia  clínica  de  las  anomalías  cerebelosas  está  en  curso.

Predecir  el  riesgo  de  HH  en  pacientes.  Sin  embargo,  dado  que  las  imágenes  olfativas  no  

son  un  predictor  perfecto  del  sentido  del  olfato,  las  imágenes  olfativas...

FIGURA  3  Guía  para  la  obtención  de  imágenes  por  TC  y  RM  en  el  síndrome  de  CHARGE

por  sí  solo  no  es  suficiente  para  determinar  el  estado  de  HH.

La  resonancia  magnética  ha  revelado  diversas  anomalías  cerebrales  en  el  síndrome  

CHARGE  (Hoch  et  al.,  2017).  En  casos  específicos,  la  presencia  de
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5  |  INVESTIGACIÓN  E  IMAGENOLOGÍA  CRANEAL

Según  nuestra  experiencia,  en  cada  persona  con  CHARGE,  diferentes  especialistas  

médicos  suelen  realizar  una  amplia  variedad  de  exploraciones.  Esto  da  lugar  a  

exploraciones  con  diferentes  niveles  de  integridad  y  secuencias.  Otra  complicación  es  

que  las  exploraciones  suelen  realizarse  en  diferentes  hospitales  y  a  los  padres  les  

puede  resultar  difícil  recordar  si  se  realizaron  las  imágenes  y  dónde,  lo  que  demuestra  

que  los  primeros  años  de  los  niños  con  síndrome  de  CHARGE  suelen  ser  agitados  y  

abrumadores.

Investigación  eficaz  sobre  las  anomalías  craneales  en  el  síndrome  de  CHARGE.

Jiang  et  al.  (2012)  describieron  anomalías  de  la  línea  media  telencefálica  en

aumenta  el  riesgo  de  que  su  atención  sea  fragmentada  o  incompleta.  Nuestra

Las  anomalías  del  oído  interno  y  medio  (hueso  petroso)  se  han  estudiado  

ampliamente  en  humanos  y  ratones  debido  a  su  efecto  sobre  la  audición.  Por  lo  tanto,  

la  mayoría  de  las  anomalías  anatómicas  observadas  en  ratones  deficientes  en  Chd7  

ya  se  habían  documentado  extensamente  en  individuos  con  síndrome  CHARGE.  Sin  

embargo,  una  característica  menos  conocida  es  la  fusión,  similar  a  la  otosclerosis,  de  

la  platina  del  estribo  con  la  ventana  oval  coclear,  descrita  por  Ogier  et  al.  (2014)  en  

ratones  Looper.  Un  estudio  reciente  de  imágenes  de  TC  del  hueso  petroso  de  individuos  

con  síndrome  CHARGE  mostró  que,  además  de  las  anomalías  (conocidas)  de  la  

ventana  oval,  el  estribo  era  displásico  o  no  identificable  en  la  mitad  de  los  oídos  con  

ventana  oval  estenótica  (Vesseur,  Verbist,  et  al.,

Se  revelaron  anomalías  cerebelosas  en  al  menos  la  mitad  de  los  individuos  con

anomalías  y  síntomas  clínicos.  La  multitud  de  problemas  que

http://orcid.org/0000­0002­7996­056X
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La  revisión  confirma  que  la  lista  de  verificación  de  Trider  proporciona  un  buen  respaldo.

CONFLICTOS  DE  INTERESES

Un  modelo  de  ratón  con  una  mutación  sin  sentido  en  Chd7.  Estos  ratones  tenían

Sperry  et  al.  (2014)  encontraron  varias  características  fenotípicas  bien  conocidas  

en  humanos  con  síndrome  CHARGE  en  ratones  con  deficiencia  condicional  de  Foxg1  

y  Wnt1,  pero  también  observaron  anomalías  en  los  huesos  del  cráneo,  como  displasia  

de  los  huesos  frontal,  parietal  y  occipital,  e  hipoplasia  del  maxilar  (Sperry  et  al.,  2014).  

Estas  mismas  anomalías  no  se  observaron  en  ratones  heterocigotos  Chd7  y  no  se  han  

descrito  en  humanos,  pero,  como  se  describió  anteriormente,  el  clivus  y

Los  autores  declaran  no  tener  conflictos  de  intereses.

Las  personas  con  síndrome  de  CHARGE  suelen  someterse  a  numerosos  

procedimientos  bajo  anestesia  (Blake  et  al.,  2009).  Para  reducir  el  riesgo  de  anestesia  

recurrente  y  minimizar  la  exposición  a  la  radiación,  las  neuroimágenes  deben  realizarse  

preferentemente  en  una  sola  sesión  eficiente.  Con  este  objetivo,  una  guía  radiológica  

que  combine  la  TC  y  la  RMN  y  describa  las  secuencias  correctas  puede  permitir  una  

evaluación  radiológica  diagnóstica  precisa  de  la  anatomía  craneal  y  auditiva  en  una  

sola  sesión.  Esta  guía  se  presenta  en  la  Figura  3.  En  niños  de  hasta  6  meses  de  edad,  

el  riesgo  innecesario  de  la  anestesia  puede  evitarse  envolviéndolos  (duración  de  la  TC:  

0,5­2  min,  duración  de  la  RMN:  aproximadamente  30  min).  En  nuestra  opinión,  evitar  la  

anestesia  innecesaria  es  más  importante  que  la  pequeña  probabilidad  de  movimiento.

El  síndrome  de  CHARGE  es  una  entidad  compleja  con  una  amplia  gama  de  consecuencias  congénitas.

Las  anomalías  petrosas  son  comunes  en  personas  con  síndrome  de  CHARGE.

Christa  M.  de  Geus

Proporciona  una  ayuda  a  los  médicos  para  brindar  una  atención  precisa  y  óptima.

Las  personas  con  síndrome  CHARGE  se  enfrentan,  sobre  todo  en  los  primeros  años  de  vida,  a  grandes  desafíos.

EXPRESIONES  DE  GRATITUD

Conny  MA  van  Ravenswaaij­Arts

Síndrome  de  CHARGE  (Haldipur  y  Millen,  2013;  Yu  et  al.,  2013).

Arrinencefalia,  dilatación  del  tercer  ventrículo  y  de  los  ventrículos  laterales,  reducción  

de  la  corteza  cerebral  y  fallo  en  el  cruce  del  cuerpo  calloso.  Como  se  describió  

anteriormente,  la  arrinencefalia  es  una  característica  bien  conocida  de  CHARGE,  pero  

no  fue  hasta  hace  poco  que  se  describieron  ventriculomegalia  y  anomalías  del  cuerpo  

calloso  en  pacientes  con  CHARGE  (Hoch  et  al.,  2017;  Jiang  et  al.,  2012).

Marco  para  la  vigilancia  clínica.  Nuestra  guía  para  la  imagenología  craneal.

2016).
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