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Vad ar Charge syndrom?

Charge ir ett sillsynt syndrom som péverkar flera av kroppens organ.
Symtomen varierar kraftigt frin person till person, men ir ofta mycket
komplexa och kan sirskilt under de forsta levnadsiren kriva intensiv
medicinsk behandling pé flera omraden.
Karakdiristiske dr en otrolig livsvilja och uthéllighet som gor att manga
utvecklas lingt bittre dn férvintat.

Manga behandlingar under de forsta aren

Barn med Charge syndrom har ofta livshotande tillstand redan frin
fodseln, till exempel hjirtproblem och andningssvarigheter. Manga
och langa sjukhusvistelser 4r vanliga och ett antal operationer och
behandlingar 4r ofta nodvindiga. Svilj- och andningsproblem kan ge
svarigheter dven nir barnet kommer hem fran sjukhuset och kvarstir
ibland under hela livet.

De flesta har horselnedsitening, synnedsittning, och balanssvérigheter.
Aven lukt, smak, muskler och leder kan vara paverkade. Pa grund av
nedsittningar av flera sinnen blir barnets utveckling forsenad. Samtidigt
kan den intellektuella fsrmégan ligga inom normalomridet.

For att frimja utveckling av kommunikation och sprik krivs speciella
insatser, inte minst i forskola och skola. En person med Charge syndrom
har samma nytta av det stdd och habilitering som barn med dovblindhet
far, dven om syn och horselnedsittningen i sig inte 4r paverkad i samma
utstrickning,.

Samordnat och tvarfackligt stéd ger goda resultat.
Syndromet innebir ett behov 6ver tid av medicinsk behandling, special-
pedagogiska insatser och uppfoljningar av dessa. En forutsittning for

act ge personer med Charge mojlighet att utveckla sina formagor ar att
omgivningen forstar de sammansatta och komplexa behoven, hur de
funktionellt paverkar varandra och att anhériga och berdrda professionella
samarbetar. Stddet ska ges med utgangspunke i FN:s konventioner for
barn respektive personer med funktionsnedsittning.

Diagnos och forekomst
Syndromet ir mycket sillsynt. I Sverige f6ds omkring tio barn per ar.
Forsta gdngen det beskrevs var 1981 och 2004 uppticktes en mutation i
CHD7-genen som ir en av orsakerna till syndromet. Hos cirka 75 procent
av dem som har karakteristiska drag kan en genetisk undersékning
bekrifta syndromet.
Sedan 2004 har flera hundra personer hittats med mutation i CHD7-
genen. Tack vare de genetiska undersdkningarna kan man nu bittre
sammanstilla de olika sjukdomssymtomen.

Det pigar stindigt forskning som visar pa nya méjligheter. Detta bor
komma till familjernas kinnedom sa att de far mojlighet att vilja den
bista behandlingen.

Vad betyder CHARGE?

Namnet CHARGE kommer fran de engelska orden pa
vad man i boérjan av upptackten lade sarskild stor vikt vid:

Colobom (spalt i 6gat som kan ge synfaltsbortfall)

Heart (hjartfel)

Atresi of chonae (missbildning och sammanvaxningar
i/mellan nasa och svalg)

Retardation (férsenad tillvaxt)
Genital hypoplasi (underutveckling av kénsorgan)

Ear (missbildning av yttre och inre 6ra och hérselnedsattning).



Fysiska symtom
Idag vet man att syndromet kan innebira en lang rad symtom,

missbildningar och svérigheter. Men det ir viktigt att komma ihag att de

individuella variationerna ir stora och att alla inte drabbas av allt.

Foljande fysiska svarigheter dr vanliga:

OGON:

ORON:

NASA/SVALG:

HJARTA:

Kolobom, spalt i ett eller bida 6gonen som

kan ge synfiltsbortfall och varierande grad av
synnedsittning, fran lindrig till blindhet. Andra
former av synskador forekommer ocksa.

Ytterorat ir ofta forindrat och ser annorlunda ut.
Avvikelser i mellanérat, innerdrat (snickan) och
horselnerven férekommer ocksa vilket leder till
varierande grad av horselnedsittning. Missbildning

av biggangarna idr vanligt vilket ger balansproblem.

Choanal atresi, ssammanvixning av den bakre
delen av nisgingen pa ena eller bada sidorna ir
vanligt. Andra kan ha lipp och/eller gomspalt.
Speciellt under de forsta dren ir det vanligt med
stora svarigheter med att andas, 4ta och dricka pa
grund av lag muskelspanning, daligt koordinerade
muskelrorelser eller missbildningar i luftror,
matstrupe, bronker eller stimband.

Halrum i hjirtat kan férekomma. En del
missbildningar ir allvarliga och kriver intensiv
kirurgisk och medicinsk behandling. Andra har
ingen funktionell betydelse.

BALANS OCH MOTORIK:

LUKT- OCH SMAK:

KRANIALNERVER:

Svérigheter hir kan orsakas av missbildning eller
avsaknad av baggangar i innerdrat kombinerat
med nedsatt syn och svarighet for hjirnan att tolka
signalerna fran muskler och leder. Lag muskel-
spanning och déligt koordinerade muskelrorelser
paverkar ocksé balansen och formagan att ga.
Speciellt i overkroppen ar muskulaturen svag.

Luktsinne saknas ofta eller ar diligt utvecklat.
Smaksinnet ir svagare, delvis for att det dr beroende
av lukt. Avsaknad av lukesinne ir ett férsta symtom
pa trolig avsaknad av spontan pubertet. Likare

kan konstatera om kdnshormon behévs, det gors

vanligen i tioarsildern.

Nedsatt funktion ir vanligt. Kranialnerverna styr
bland annat ansiktsmuskulatur, sviljreflex, balans
och horsel.



Olika strategier for att kompensera
For att fa trygghet och oversike i vardagen har en del personer med
Charge utvecklat egna strategier och beteenden.

Dessa kan uppfattas som annorlunda och ibland vara utmanande
for omgivningen, men ir ofta bide praktiska och dndamalsenliga
sdtt att motverka den inre stressen och kompensera for de olika
funktionsnedsittningarna.

Hir 4r nagra exempel pd beteenden som alltid har en mening:

» Svirt att stilla om sig frin en aktivitet till en annan

och mellan olika miljoer.
» Egna ritualer, stereotypier.
» En onskan att styra omgivningen.
» Lag impulskontroll och sjilvreglering.
» Frigar samma sak méinga ganger.

» Motorisk oro som leder till behov av att rora kroppen,
delar av den eller att spinna enskilda muskler.

» Behover ge sig sjilv starkare signaler till hjirnan. Det kan
goras genom att till exempel g pa ta, snurra in fingrarna i
haret eller trycka in sig i smala utrymmen. Det dr ett sitt att
fa kontakt med sina egna kroppsdelar och nédvindigt for att
kunna koncentrera sig.

» Blir litc trott och behdver pauser och vila frin aktiviteten.

Forstaelse for dessa beteenden ir avgorande for att undvika feldiagnos-
tisering eftersom ménga liknande kan férekomma hos personer med
autismspektrumstorning.

Avgorande for att barnet ska fa rice stod dr att omgivningen forstar

hur sinnena fungerar och samspelar med varandra.

Jag kanner inte till nagon grupp med sa manga
multisensoriska problem, sa manga och sa
allvarliga medicinska tillstand och sa manga
gomda svarigheter som denna. Samtidigt vet
jag ingen annan grupp som visat en sa otrolig
formaga att klara av och resa sig ocksa 6ver de
allvarligaste problem.

David Brown, specialpedagog,
tidigare verksam vid
California Deafblind Services
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Las mer:
www.socialstyrelsen.se/ovanligadiagnoser

Sinnenas samspel, en artikelsamling av David Brown.
Kan bestéllas eller laddas ner fran www.spsm.se

Charge syndrom av Ulla Holmqvist-Ang. Aven den kan
bestallas via spsm.se

Nationellt kunskapscenter for dovblindfragor,
www.nkcdb.se, skriv Charge i sokrutan.

Specialpedagogiska skolmyndigheten, SPSM,
WWW.SpSm.se

Forbundet Sveriges Dovblinda, FSDB, www.fsdb.org

Centrum for Sallsynta Diagnoser, sok narmaste
centrum via http://www.nfsd.se

Las mer pa var hemsida

www.nkcdb.se

Nationellt kunskapscenter KUNGSGATAN2C | 22350 LUND
for dovblindfragor WWW.NKCDB.SE





