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CHARGE syndrome presents with a collection of congenital anomalies affecting multiple organs. Ear and temporal 
bone anomalies, including hearing loss, are highly prevalent. We present a rare case of cochlear implantation   
in a 2 years 3 months old girl with CHARGE syndrome. Patient demographics, comorbidities, anatomical factors 
and details of the cochlear implantation performed were extracted and summarized.
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CHARGE-синдром представляет собой комплекс врожденных аномалий, вовлекающих несколько 
органов. Особенно распространены аномалии уха и височной кости, приводящие к потере слуха.   
Мы представляем редкий случай кохлеарной имплантации у девочки 2 лет 3 месяцев с CHARGE-син-
дромом. В статье приведены демографические данные пациента, сопутствующие заболевания, ана-
томические особенности строения височной костей и детали проведенной кохлеарной имплантации.
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摘要： CHARGE综合征表现出一系列影响多个器官的先天性异常。 耳朵和颞骨异常（包括听力损失）非常普
遍。 我们提出了在2岁3个月患有CHARGE综合征的女孩中进行耳蜗植入的罕见病例。 提取并总结了患者的人口
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скрининг, результат: «не прошел». Через 1 месяц направлена   
к сурдологу детского сурдологического центра. Проведено ком-
плексное аудиологическое обследование, выставлен диагноз: 
двустороння сенсоневральная глухота. Слухопротезирована   
на правое ухо в возрасте 1 год 5 месяцев цифровым сверхмощ-
ным слуховым аппаратом. Слуховой аппарат носит постоянно, 
не эффективен.

В августе 2020 г. обратились на консультацию к отохирургу   
в ФГБУ НМИЦО ФМБА России, где ребенку была рекомендована 
кохлеарная имплантация после проведения дополнительных 
исследований и консультаций сопутствующих специалистов.

Результаты обследования. Компьютерная томография (КТ) 
височных костей: пирамида височной кости справа гипоплазиро-
вана. Наружный слуховой проход не сужен, с четкими контурами, 
просвет свободен. Барабанная полость широкая, пневматизиро - 
вана, молоточек и наковальня дифференцируются, головка и 
арка стремени не визуализируются. Ниша окна преддверия сме-
щена книзу, аплазия окна преддверия. Преддверие деформи-
ровано. Верхний и латеральный полукружные каналы не визу-
ализируются. Улитка без особенностей, прослеживаются 2,5 
завитка. ЛН проходит атипично, через нишу окна преддверия, 
и перекрывает нишу окна улитки. Слева – картина соответствует  
правому уху (рис. 1).

Электроэнцефалограмма – умеренные изменения биоэлек-
трической активности головного мозга в виде дезорганизации 
корковой ритмики. Эпилептиформной активности на момент 
исследования не зарегистрировано.

Ультразвуковая допплерография брахиоцефальных сосу-
дов и транскраниальная допплерография: извитость позво-
ночной артерии с двух сторон (гемодинамически незначимая). 
Функциональные пробы отрицательны.

Эхокардиография: врожденные пороки сердца, открытый 
артериальный проток. Ускоренный кровоток в аорте. Размеры 
камер сердца не увеличены, сократительная функция миокарда 
в пределах нормы.

Акустическая импедансометрия: тимпанограмма тип «С»   
с обеих сторон. Акустические рефлексы m. stapedius не реги-
стрируются с обеих сторон.

Регистрация отоакустической эмиссии (ОАЭ): признаки нару-
шения функции наружных волосковых клеток улитки с двух 
сторон (ОАЭ не зарегистрирована).

Регистрация коротколатентных слуховых вызванных потен-
циалов (КСВП): достоверный ответ КСВП не зарегистрирован   
с двух сторон на всех уровнях стимуляции до 100 дБ.

Пациент консультирован смежными специалистами:
- невролог диагностировал множественные пороки развития 

в структуре CHARGE-синдрома, парез ЛН справа, синдром 
мышечной гипотонии, задержка моторного, речевого разви-
тия. Абсолютных противопоказаний к кохлеарной импланта-
ции (КИ) не выявлено;

- психиатр: ребенок с дефицитарным типом развития, CHARGE-
синдромом, противопоказаний к КИ нет;

- психолог: сенсомоторное развитие ниже возрастной нормы 
на 2 эпикризных срока, зона ближайшего развития благопри-
ятная, противопоказаний для КИ нет;

- сурдопедагог: задержка речевого развития на 3 эпикризных 
срока у ребенка с нарушенным слухом;

- генетик: CHARGE-синдром (критерии диагноза: колобома 
сосудистой оболочки и диска зрительного нерва обоих глаз, 
врожденный порок сердца в виде открытого артериального 
протока, тугоухость и специфические особенности ушных 
раковин, парез ЛН, задержка статико-моторного и пси-
хо-предречевого развития), кариотип 46, XX нормальный 
женский; при расширенном хромосомном микроматричном 
анализе (Геномед) патогенного дисбаланса не выявлено;   
при молекулярной диагностике некоторых микроцитогенети-
ческих синдромов микроперестроек в исследуемых локусах 
хромосом не выявлено.
После проведения дополнительных исследований и консуль-

таций пациентка госпитализирована для проведения КИ в ФГБУ 
НМИЦО ФМБА России. Пациентке в сентябре 2020 г. проведена 
кохлеарная имплантация на левом ухе с установкой имплантата 
системы Neurelec. В ходе операции отмечена гипоплазия сос-
цевидного отростка, отсутствие выступа горизонтального полу-
кружного канала. Выполнена расширенная задняя тимпанотомия 
с удалением мостика между задней тимпаностомой и адитусом. 
После удаления наковальни идентифицирован тимпанальный 
сегмент ЛН, проходящий по промонториуму над проекцией 
окна преддверия и перекрывающий нишу окна улитки. Кпереди   
от ЛН над нишей окна улитки выполнена кохлеостома, визу-
ализирован просвет тимпанальной лестницы улитки (рис. 2).  
Приемник-стимулятор кохлеарного импланта уложен в под - 
надкостничный карман и фиксирован винтом, решетка 
активного электрода полностью введена через сформи-
рованную кохлеостому в тимпанальную лестницу улитки. 
Сопротивление электродов – в пределах нормы, ввиду отсут-
ствия стремени и стременной мышцы стапедиальные рефлексы  
не фиксировали. После завершения операции пациентке выпол-
нена КТ височных костей для контроля положения электродной 
решетки в улитке, на которой визуализировано ее адекватное 
расположение (рис. 3).

Через 2 месяца после проведенной операции в отделении сур-
дологии и слухопротезирования в ФГБУ НМИЦО ФМБА пациен-
тке в возрасте 2 года и 4 месяца выполнена активация и настрой-
ка речевого процессора Neurelec Saphyr. Межэлектродное 
сопротивление в норме на всех электродах. Консультирована 
сурдопедагогом с проведением педагогического обследо-
вания слуховосприятия. На данный момент реабилитацию _ 
не проходила.

Рис. 1. Мультипланарная реконструкция КТ левой височной кости 
А – сагиттальная проекция, B – аксиальная проекция, С – коро-
нарная проекция. Белая стрелка – тимпанальный сегмент ЛН, 
черная стрелка – ниша окна улитки и начало базального завитка  
улитки.
Fig. 1. Multiplanar CT reconstruction of the left temporal bone
A – sagittal projection, B – axial projection, C – coronary projection. 
White arrow – tympanic segment of the FN, black arrow – niche 
of the cochlear window and the beginning of the basal turn of the  
cochlea.
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Введение

CHARGE-синдром (OMIM 214800), также известен как син-
дром Холла–Хиттнера (Hall–Hittner syndrome), обусловлен мута-
циями в гене CHD7 (локус 8q12.2), который кодирует ДНК-
связывающий белок 7 хромодоменной геликазы (Chromodomain 
Helicase DNA binding protein 7) [1–5]. Изменения в экспрессии 
гена в период эмбрионального развития, по всей видимости, 
приводят к развитию симптомов, характерных для синдрома 
CHARGE. Считается, что синдром возникает из-за нарушения 
эмбриональной дифференцировки примерно с 35-го по 45-й 
день беременности. Однако далеко не у всех детей, у которых 
диагностирован синдром CHARGE, присутствует мутация гена 
CHD7 [6]. В литературе описан фенотип, вызванный мутаци-
ей в гене семафорин-3E (SEMA3E; 608166) в хромосоме 7q21 
[5]. Заболевание в большинстве случаев носит спорадический 
характер, хотя в некоторых сообщениях упоминается аутосомно-
доминантное и аутосомно-рецессивное наследование, т.к. связан 
с мутациями, возникающими de novo [1–5]. Распространенность 
CHARGE-синдрома в детской популяции 1:12 000 [5].

Аббревиатура «CHARGE» была придумана в 1981 г., чтобы 
подчеркнуть, что этот кластер связанных пороков развития 
имеет общее происхождение:

«C» (coloboma) – одно- или двусторонняя колобома радуж-
ки, сетчатки, сосудистой оболочки, диска зрительного нерва   
с микрофтальмией или без таковой; 

«H» (heart defects) – аномалии сердечно-сосудистой системы; 
«A» (atresia of choanae) – одно- или двусторонняя атрезия 

либо стеноз хоан; 
«R» (retardation of growth and development) – дефицит роста, 

отставание в развитии; 
«G» (genital anomalies) – аномалии половых органов;
«E» (ear abnormalities and sensorineural hearing loss) – анома-

лии органа слуха [1, 2, 7–9].
CHARGE-синдром характеризуется основными шестью при-

знаками, однако еще более 20 врожденных аномалий могут 
встречаться в различных вариациях [7, 9–11].

Пороки развития уха (присутствующие почти в 100% случаев), 
приводящие к нарушению слуха, и аномалии глаза (присут-
ствующие в >80% случаев), вызывающие нарушение зрения, 
являются общими при CHARGE-синдроме [12]. Пороки развития 
уха состоят из широкого спектра аномалий, включая апла-
зию полукружных каналов, костные пороки развития и вести-
булокохлеарную гипоплазию [12]. Аномалии наружного уха, 
такие как характерный куполообразный вид уха, встречаются 
у большинства (≈90%) пациентов [13]. Тугоухость может быть 
либо сенсоневральной, кондуктивной, либо смешанной. Она 
часто бывает смешанной из-за сочетания различных аномалий 

наружного, среднего и внутреннего уха [14]. Более 80% детей 
с CHARGE-синдромом имеют ту или иную форму потери слуха, 
а до 40% имеют III или IV степень сенсоневральной тугохуости 
или глухоту [15]. Можно обнаружить широкий спектр аномалий 
черепных нервов, включая гипоплазию/аплазию обонятельных 
луковицы и тракта, лицевого нерва (ЛН) и вестибулокохлеарного 
нерва [16].

Дети с нарушениями зрения еще больше зависят от своего 
слуха, и поэтому ранняя реабилитация приобретает все боль-
шее значение. Ранняя кохлеарная имплантация для пациентов   
с сенсоневральной тугоухостью или глухотой важна для обеспе-
чения связи этих пациентов с окружающей средой и содействия 
их психомоторному развитию. Поэтому пациенты с CHARGE-
синдромом должны как можно скорее пройти аудиологическое 
обследование [17].

Клинический случай

Пациент – девочка Б., 2 года 3 месяца, поступила в НМИЦО 
в сентябре 2020 г. Из анамнеза жизни: ребенок от 1-й бере-
менности, протекавшей на фоне угрозы невынашивания   
в I триместре, многоводия, хронической гипоксии плода, первых 
срочных родов на сроке гестации 40–41 неделя в затылочном 
предлежании. Масса тела 2860 г, длина тела 50 см, оценка   

по шкале Апгар 7/8 баллов. При рождении множественные поро-
ки развития: колобома дисков зрительных нервов, врожденный 
хориоидит, парез ЛН, врожденный порок сердца (открытый 
артериальный проток, функционирующее овальное окно), выра-
женная варусная деформация стоп, аномальное строение ушных 
раковин. На 2-е сутки в связи с ухудшением состояния переве-
дена в палату интенсивной терапии на инфузионную терапию. 
В поликлинику по месту жительства выписана на 16-е сутки.   
В 10 месяцев по совокупности врожденных пороков генетиком 
выставлен диагноз CHARGE-синдром. Проводился хромосом-
ный микроматричный анализ, тандемная масс-спектрометрия. 
На искусственном вскармливании с рождения. Отставание   
в нервно-психическом развитии. Самостоятельная ходьба   
к 2 годам. Речь отсутствует, простые вокализации.

На первом году жизни практически постоянно дистанцион-
ные хрипы, стридорозное дыхание, на фоне острой респира-
торной вирусной инфекции, бронхообструктивный синдром. 
Многократные обструктивные бронхиты, трижды перенесла 
внебольничную пневмонию справа (март, сентябрь 2019 г.   
и июль 2020 г.). Длительно получала будесонид и ипратропия 
бромид+фенотерол (Беродуал) ингаляционно.

В 3 месяца родители впервые обратили внимание на отсутст-
вие реакции ребенка на звуки погремушки (сентябрь 2018 г.).   
В поликлинике по месту жительства проведен аудиологический  

统计学资料，合并症，解剖学因素和进行的人工耳蜗植入的详细信息。

关键词：CHARGE综合征，畸形，先天性异常，听力下降，听力检查，人工耳蜗
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на правое ухо в возрасте 1 год 5 месяцев цифровым сверхмощ-
ным слуховым аппаратом. Слуховой аппарат носит постоянно, 
не эффективен.

В августе 2020 г. обратились на консультацию к отохирургу   
в ФГБУ НМИЦО ФМБА России, где ребенку была рекомендована 
кохлеарная имплантация после проведения дополнительных 
исследований и консультаций сопутствующих специалистов.

Результаты обследования. Компьютерная томография (КТ) 
височных костей: пирамида височной кости справа гипоплазиро-
вана. Наружный слуховой проход не сужен, с четкими контурами, 
просвет свободен. Барабанная полость широкая, пневматизиро - 
вана, молоточек и наковальня дифференцируются, головка и 
арка стремени не визуализируются. Ниша окна преддверия сме-
щена книзу, аплазия окна преддверия. Преддверие деформи-
ровано. Верхний и латеральный полукружные каналы не визу-
ализируются. Улитка без особенностей, прослеживаются 2,5 
завитка. ЛН проходит атипично, через нишу окна преддверия, 
и перекрывает нишу окна улитки. Слева – картина соответствует  
правому уху (рис. 1).

Электроэнцефалограмма – умеренные изменения биоэлек-
трической активности головного мозга в виде дезорганизации 
корковой ритмики. Эпилептиформной активности на момент 
исследования не зарегистрировано.

Ультразвуковая допплерография брахиоцефальных сосу-
дов и транскраниальная допплерография: извитость позво-
ночной артерии с двух сторон (гемодинамически незначимая). 
Функциональные пробы отрицательны.

Эхокардиография: врожденные пороки сердца, открытый 
артериальный проток. Ускоренный кровоток в аорте. Размеры 
камер сердца не увеличены, сократительная функция миокарда 
в пределах нормы.

Акустическая импедансометрия: тимпанограмма тип «С»   
с обеих сторон. Акустические рефлексы m. stapedius не реги-
стрируются с обеих сторон.

Регистрация отоакустической эмиссии (ОАЭ): признаки нару-
шения функции наружных волосковых клеток улитки с двух 
сторон (ОАЭ не зарегистрирована).

Регистрация коротколатентных слуховых вызванных потен-
циалов (КСВП): достоверный ответ КСВП не зарегистрирован   
с двух сторон на всех уровнях стимуляции до 100 дБ.

Пациент консультирован смежными специалистами:
- невролог диагностировал множественные пороки развития 

в структуре CHARGE-синдрома, парез ЛН справа, синдром 
мышечной гипотонии, задержка моторного, речевого разви-
тия. Абсолютных противопоказаний к кохлеарной импланта-
ции (КИ) не выявлено;

- психиатр: ребенок с дефицитарным типом развития, CHARGE-
синдромом, противопоказаний к КИ нет;

- психолог: сенсомоторное развитие ниже возрастной нормы 
на 2 эпикризных срока, зона ближайшего развития благопри-
ятная, противопоказаний для КИ нет;

- сурдопедагог: задержка речевого развития на 3 эпикризных 
срока у ребенка с нарушенным слухом;

- генетик: CHARGE-синдром (критерии диагноза: колобома 
сосудистой оболочки и диска зрительного нерва обоих глаз, 
врожденный порок сердца в виде открытого артериального 
протока, тугоухость и специфические особенности ушных 
раковин, парез ЛН, задержка статико-моторного и пси-
хо-предречевого развития), кариотип 46, XX нормальный 
женский; при расширенном хромосомном микроматричном 
анализе (Геномед) патогенного дисбаланса не выявлено;   
при молекулярной диагностике некоторых микроцитогенети-
ческих синдромов микроперестроек в исследуемых локусах 
хромосом не выявлено.
После проведения дополнительных исследований и консуль-

таций пациентка госпитализирована для проведения КИ в ФГБУ 
НМИЦО ФМБА России. Пациентке в сентябре 2020 г. проведена 
кохлеарная имплантация на левом ухе с установкой имплантата 
системы Neurelec. В ходе операции отмечена гипоплазия сос-
цевидного отростка, отсутствие выступа горизонтального полу-
кружного канала. Выполнена расширенная задняя тимпанотомия 
с удалением мостика между задней тимпаностомой и адитусом. 
После удаления наковальни идентифицирован тимпанальный 
сегмент ЛН, проходящий по промонториуму над проекцией 
окна преддверия и перекрывающий нишу окна улитки. Кпереди   
от ЛН над нишей окна улитки выполнена кохлеостома, визу-
ализирован просвет тимпанальной лестницы улитки (рис. 2).  
Приемник-стимулятор кохлеарного импланта уложен в под - 
надкостничный карман и фиксирован винтом, решетка 
активного электрода полностью введена через сформи-
рованную кохлеостому в тимпанальную лестницу улитки. 
Сопротивление электродов – в пределах нормы, ввиду отсут-
ствия стремени и стременной мышцы стапедиальные рефлексы  
не фиксировали. После завершения операции пациентке выпол-
нена КТ височных костей для контроля положения электродной 
решетки в улитке, на которой визуализировано ее адекватное 
расположение (рис. 3).

Через 2 месяца после проведенной операции в отделении сур-
дологии и слухопротезирования в ФГБУ НМИЦО ФМБА пациен-
тке в возрасте 2 года и 4 месяца выполнена активация и настрой-
ка речевого процессора Neurelec Saphyr. Межэлектродное 
сопротивление в норме на всех электродах. Консультирована 
сурдопедагогом с проведением педагогического обследо-
вания слуховосприятия. На данный момент реабилитацию _ 
не проходила.

Рис. 1. Мультипланарная реконструкция КТ левой височной кости 
А – сагиттальная проекция, B – аксиальная проекция, С – коро-
нарная проекция. Белая стрелка – тимпанальный сегмент ЛН, 
черная стрелка – ниша окна улитки и начало базального завитка  
улитки.
Fig. 1. Multiplanar CT reconstruction of the left temporal bone
A – sagittal projection, B – axial projection, C – coronary projection. 
White arrow – tympanic segment of the FN, black arrow – niche 
of the cochlear window and the beginning of the basal turn of the  
cochlea.
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Обсуждение

Прогнозирование результатов кохлеарной имплантации   
у пациентов с CHARGE-синдромом является сложной зада-
чей из-за неоднородности диагноза, анатомических проблем 
и связанных с ними когнитивных нарушений. Хирургия также 
сопряжена со значительными рисками из-за анатомической 
сложности. Поэтому крайне важно иметь четкие данные   
об ожидаемой пользе от имплантации, чтобы принимать реше-
ния в этой группе пациентов.

Аномалии среднего и внутреннего уха представляют особый 
интерес для хирургов, проводящих кохлеарную имплантацию 
[18]. Аномалии ЛН и круглого окна могут повлиять на возмож-
ность безопасно формировать кохлеостому в оптимальном 
месте, а аномалии в среднем и внутреннем ухе затрудняют 
ориентацию в височной кости, и, таким образом, доступ к улитке 
становится более сложным [19].

Широкое разнообразие аномалий уха может сделать хирурги-
ческий подход к кохлеарной имплантации при CHARGE-синдроме 
сложным из-за гипоплазии сосцевидного отростка, аберрантно-
го расположения ЛН (который часто перекрывает окно улитки) 
и потери анатомических ориентиров (например, латеральный 
полукружный канал). У пациентов с CHARGE-синдромом также 
можно обнаружить гипоплазию улиткового нерва, которая ухуд-
шает прогноз слухоречевой реабилитации [20].

Оценка и ведение пациентов с CHARGE-синдромом, которым 
предполагается проведение КИ, являются сложной задачей. 
Но, учитывая сопутствующее нарушение зрения, восстанов-
ление слуха особенно важно для пациентов этой категории.   
На результаты реабилитации могут влиять гипоплазия улит-
кового нерва, дисплазия улитки или задержка развития. 
Хирургическое вмешательство почти всегда осложняется ати-
пичной анатомией, и, следовательно, увеличивается частота 
осложнений, особенно повреждений ЛН. Тщательное много-
профильное обследование пациентов с индивидуальным под-

ходом имеет большое значение для достижения наилучшего 
возможного результата.

Заключение

Представлено клиническое наблюдение пациентки с CHARGE-
синдромом с сочетанными аномалиями развития органов   
и систем, включающих 4 основных признака и 2 второстепенных. 
Это первый описанный в русскоязычной литературе клиниче-
ский случай кохлеарной имплантации у пациента с CHARGE-
синдромом, отсутствием полукружных каналов и аберрантным 
ходом канала ЛН.
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Рис. 3. КТ левой височной кости после кохлеарной имплантации, 
аксиальная проекция 
Звездочка – внутренний слуховой проход, белая стрелка – 
модиолус, черные стрелки – электродная решетка кохлеарного  
импланта.
Fig. 3. CT scan of the left temporal bone after cochlear implantation, 
axial projection
Asterisk – internal auditory canal, white arrow – modiolus, black arrows 
– electrode array of the cochlear implant.

Рис. 2. Интраоперационное фото
На левом ухе выполнена антромастоидотомия, расширенная задняя 
тимпанотомия. Белая стрелка – тимпанальный сегмент ЛН, черная 
стрелка – кохлеостома.
Fig. 2. Intraoperative photo
Antromastoidotomy and extended posterior tympanotomy were performed 
on the left ear. White arrow - tympanic segment of FN, black arrow – 
cochleostomy opening.
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