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Charge sindrom odnosi se na grupu rijetkih urodenih malformacija sa spe-
cificnim klinickim manifestacijama. Procjenjuje se kako se ovaj sindrom javlja
na jedno od 9 000-10 000 novorodene djece. Charge sindrom prvi put opisan je
1979. godine, a ime je dobio 1981. godine. Ime CHARGE akronim je za skupinu
rijetkih kongenitalnih malformacija koje su vidljive odmah nakon rodenja:
C-kolobom oka, H-sréane mane, A-atrezija koana, R-retardacija, G-genitalne
i urinarne malformacija, E-slusne poteskoce ali danas postavljanje dijagnoze
nije ovisno samo o navedenim karakteristikama. Tek 2004. godine kod vecine
osoba sa navedenim sindromom otkrivena je mutacija gena CHD7 (koji se
nalazi na dugom kraku kromosoma 8) Cija je uloga kontrola ostalih gena. Djeca
sa Charge sindromom imaju razli¢ite poteskoce ali napredak medicinske skrbi
moze im omoguditi da postanu aktivni ¢lanovi drustva. U postizanju tog cilja
klju¢nu ulogu ima rana intervencija te pravovremene odgovarajuce terapije
(ovisno o poteskoc¢ama pojedinaca sa navedenim sindromom). Cilj ovoga rada
je prikazati slu¢aj dvogodisnjeg djecaka sa Charge sindromom (Siroki rascjep
nepca, UZV mozga; PV-IVH gr II, PVE 1 bill, UZV srca; ASD II, insuficijencija
TV st. I/1I, kolobomi srednje o¢ne ovojnice...) koji je ukljuéen u sustav rane
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intervencije pri Klinici za reumatologiju, fizikalnu medicinu i rehabilitaciju KBC
~Sestre milosrdnice", opisati sustav rane intervencije na klini¢koj razini i vaznost
timskog pristup (u ovome slucaju fizijatar, logoped, fizioterapeut, edukacijski-
rehabilitator ,radni terapeut) te istaknuti ulogu roditelja u razdoblju poticanja.
Rana intervencija podrazumijeva pravodobno ukljucivanje djeteta u primjereni
oblik strucne podrske ali i pravovremeno savjetovanje obitelji.
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