


Co znamena CHARGE

oAkronym oznacujici déti se specifickou
kombinaci vrozenych vad

e Autosomalne recesivni
e Mutace genu CHD7/

e Skupina vrozenych malformaci (rozstep
ocni tkane, srdecni vady, deformity
zevniho ucha, postizeni sluchu,
nedostatecné vyvinute pohlavni
organy..)

e Pervalence: 1:10000
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Coloboma of the eye/ zrakové

postizeni

Heart defects /srde¢ni vada

Artesia of choanae/nepriachodnost
zadniho nosniho otvoru

Retardation of growth and/or
development / opozdéni v rlstu
nebo vyvoji

Genitla and/ or urinaly abnormlities
/ abnormality v oblasti genitalii,

mocoveé abnormality
Ears abnormalities / sluchové
postiZzeni

Rozstép

Bilateralni kolobom o¢niho nervu,
sitnice a cévnatky
Transpozice velkych artérii, defekt

komorového septa

Nerovnomérnost v délce kosti rukou

Nesestoupla varlata, problémy

s chodem jedné ledviny

Stredné tézka sluchova vada

Rtu, alveolarniho vybézku, mekkého a

tvrdého patra L~
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o Diagnc')za CHA syndrom, mzsljep
/ rtu, mekkeho a tvrdeho patra a (
“alveolarr |ho vybezku

e Rodice:
planov

dobré a stabi




Prenatalni vyvoj

e Priblizné do 5. meésice probihalo
teéhotenstvi zcela normalne, pote byl
diagnostikovan rozstep

e Az v 7. meésici byla provedena
amniocentéza- vysledky byly v normé

e Zadna dalsi vySetreni nebyla provedena

e Rodice se pripravovali na prichod ditéte
S pomérne masivnim rozstépem o
dalsich komplikacich neméli tuseni




é Novorozenecke obdobi

e Porod byl vyvolany (po terminu),
probehl spontanné a zahlavim

e Zadné komplikace nebyly

e Dité mérilo 50 cm a vazilo 3250
gramu

e Apgar skore bylo snizeno
(namodrala ktize novorozence,
umisténi do inkubatoru)




srde¢ni vada:

komoroveho septa

- (nutnd operace, musel byt prevezen-na
e pomocny\ozakrok do Brna a po té byl (
transportovan do Prahy na operadi, ta se

zi 7-10 dnem po narozeni)

dalsi

e transpozice veIkychZ(té\ril' a - efekt ~

provadi

e Paréza plikace

(Faseni) branic




Kojenecke obdobi

Ve trech mésicich byla provedena
chirurgicka korekce

- jednostranny rozstép rtu, mekkeho a
tvrdého patra a alveolarniho vybézku

-V tomto obdobi byl Kuba krmen pres
nasogastrickou sondu

- Trpeél svalovou hypotonii, cvicili
Vojtovou metodu
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. mesici: komplikovany zapal plic ~
- Byl hospitalizovan g{?IP ve FN Olomouc

- Byla mu provedena tracheostomie .
/ (velke zal?lenem zapaal') plic) s J
- Jeho stav byl kompllkovany a velmi vazny
-V nemocnic s

e Laddovy
slepé str




Batoleci obdobi

e Po navratu z nemocnice-'dlouhodoba
domaci oxygenoterapie (ODT)

e Limitovan v pohybu, opét Vojtova
metoda

e 2,5 roku: Kubik zacal sam sedét

o - Zjistena ve 2 letech,
podle lékart byl Jakub prakticky hluchy

e Zacali navstevovat znakovani pro
batolata




~ Bilateralni poSkozeni ocniho

" pervy, sitnice a cévnatky N/
- Kuba ma brylovou korekci a oproti |
/ - puvodnim prognézam vidi pomérné /
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e Kuba nav§tév3vrag/ﬁ/|§ oro sluchové
postizene v Olo OL;Ci b

/ -Aktuélng je Zakem 1. tfidy 7S pro N
sluchove postizene, ma osobni
asistentku..
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e Dalsi projevy CHARGE u Jakuba:

e CasteCna paréza/praveé tvare

e Problémy s polykanim

e Socialni problémy:

- Komunikacni neuspéch (minimum lidi v jeho
okoli znakuje, Kuba se snazi artikulovat a i
diky tracheostomii nema vyvozen hlas) z

toho vyplyvaji aktualni problémy s
pomocovanim a snad jiz prekonané deprese
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