
Introducción
El acrónimo CHARGE es una entidad que agrupa la pre-

sencia de coloboma de iris o retina, alteraciones cardiacas 
(heart), atresia de coanas, retraso psicomotor y del creci-
miento, alteraciones genitales, malformaciones auriculares 
(ear) y/o sordera1. Hall en el año 1979 sería el primero en 
describir la presencia de atresia de coanas con colobomas 
oculares asociados a un patrón genético2. Actualmente 
este cuadro presenta una frecuencia aparentemente infra 
estimada entre los 1/8.500 y 1/12.000 nacidos vivos3. 

Vissers posteriormente identificaría la mutación del 
gen de la proteína de unión al cromodominio de la ADN 
helicasa (CHD7) perteneciente al cromosoma 8q12.1 como 
la causante de la asociación CHARGE4,5, y la cual posterior-
mente seria identificada entre un 60 y un 70% de los casos 
en algunas series4,6. Más recientemente se ha identificado 
en la región 7q21.11 otra mutación que afecta al gen de 
la semaforina 3E y que también estaría implicada en la 
expresión de este síndrome7. 

Caso Clínico
Paciente femenina de 23 años que acude a consulta 

por presentar hipoacusia profunda bilateral, portadora 
de audífonos a los cuales se adapta mal, sin antecedentes 
personales o familiares de interés, con los diagnósticos de 
coloboma en globo ocular izquierdo, estenosis valvular 
aortica, aneurisma del tabique interventricular, alteracio-
nes genitales, retraso psicomotor, alteraciones del olfato y 
discreta dismorfia facial. 

En cuanto a la exploración física ORL: se evidencian 

pabellones auriculares sin alteraciones, membranas tim-

pánicas integras, hipertrofia turbinal bilateral con atresia 

parcial de coanas, sin evidencia de alteraciones a nivel de 
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Introduction: The acronym CHARGE groups the presence 
of coloboma of iris or retina, cardiac abnormalities, choa-
nal atresia, growth and psychomotor retardation, genital 
abnormalities, auricular malformations and deafness.

Case report: A 23-year female patient who presented 
with bilateral profound hearing loss in the CT study, we 
found bilateral agenesis of both semicircular canals, bila-
teral oval windows stenosis, abnormal cochlear modiolus, 
ossicular chains both dysplasia and bilateral ankylosis of 
the head the malleus, bilateral dilation of lobbies, altered 
development and presence of basioccipital hypoplastic 
clivus , absent of bilateral mastoid pneumatization and 
left petro-squamous venosus sinus.
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Figura 2: Corte axial de TC a nivel de oído interno donde podemos 
evidenciar la presencia de cóclea globulosa bilateral.

Figura 1: Volumen rendering oblicuo donde se aprecia ausencia de 
canales semicirculares.



orofaringe, hipofaringe o laringe. En el protocolo de estu-
dio del cuadro de hipoacusia se realizan PEATC los cuales 
hablan de posible retro-coclearidad sin ser concluyentes 
por lo que se solicitan estudios de imagen. 

En el TC se evidencian agenesia bilateral de ambos 
canales circulares (Fig. 1), estenosis de ambas ventanas 
ovales, alteraciones del modiolo coclear (Fig. 2), displasia 
de ambas cadenas osiculares con anquilosis bilateral de la 
cabeza del martillo (Fig. 3), dilatación de ambos vestíbulos 
(Fig. 4), alteración del desarrollo basioccipital con presen-
cia de clivus hipoplásico (Fig. 5), ausencia de neumatización 
en ambas mastoides y un seno venoso petro-escamoso 
izquierdo (Fig. 6). Se solicita RM de ambos conductos 
auditivos internos la cual reporta: ectasia acueductal bila-
teral con dilatación de ambos sacos endolinfáticos, porción 
cisternal e intracanalicular de VIII par craneal bilateral sin 
alteraciones. 

Tras completar estudio, valorar y discutir las posibili-
dades terapéuticas con la paciente, se decide tratamiento 
mediante implantación coclear.

Discusión
Desde el punto de vista clínico Blake et al. Proponen 

una serie de criterios para establecer el diagnóstico de 
síndrome de CHARGE (Tabla I), siendo necesarios 4 criterios 
mayores o 3 criterios mayores y 3 menores para poder rea-
lizar el diagnóstico8. Es importante tomar en cuenta que 
a pesar de no estar incluidas en los criterios diagnóstico 
clínicos, las alteraciones vestíbulo cocleares pueden llegar 
a ser las más frecuentes en este tipo de paciente, estando 
presentes hasta en el 89% de los casos9.

Tabla I: Criterios propuestos por Blake para el diagnóstico de síndrome 

de CHARGE.

Criterios Mayores Criterios Menores

Coloboma o
micro-oftalmia

Hipoplasia genital

Atresia de coanas Retraso psicomotor

Alteraciones del pabellón 
auricular

Malformaciones 
cardiovasculares

Disfunción de pares craneales Alteraciones del crecimiento

Alteraciones del velo
del paladar

Fistula traqueo esofágica

Dismorfias faciales

A nivel del oído es posible identificar diversas altera-
ciones tanto en el oído externo, medio o interno, siendo 
las relacionadas al oído interno las que quizás tengan 
mayor relevancia clínica10,13, asociadas en mayor o menor 
medida con una alteración variable de la audición, la cual 
generalmente será de características neurosensoriales por 
alteraciones del nervio coclear12. 
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Figura 3: Anquilosis a nivel de la cabeza del martillo.

Figura 4: Corte Axial de TC a nivel de oído interno, la flecha blanca 
señala ambos vestíbulos dilatados.

Figura 5: Mastoides ebúrneas y la presencia de seno venoso petroes-
camoso.

Figura 6: Corte sagital de TC donde se evidencia clivus hipoplásico.



En cuanto al tipo de alteraciones Morimoto et al. en su 
estudio obtuvieron los siguientes resultados: atresia de la 
apertura coclear en el 77% de los oídos estudiados, la cual 
podía o no estar relacionada a ausencia del nervio coclear, 
displasia a nivel coclear hasta en un 81% de los oídos, 
aplasia a nivel de la ventana redonda en el 23% de oídos 
mientras que en otro 12% fue posible evidenciar una ven-
tana redonda hipoplasica, hasta un 81% de los pacientes 
presento aplasia de la ventana oval, 58% de los vestíbulos 
fueron displasicos o hipoplasicos, 19% presentaron un 
acueducto vestibular alargado mientras que hasta un 46% 
presentaron un acueducto con un curso anómalo, el 100% 
de los casos presento ausencia de conductos semicirculares, 
88% de los faciales estudiados presento alguna anomalía, 
hasta un 12% de las venas emisarias presento un trayecto 
anormal drenando a nivel del seno petroescamoso, un 81% 
presentaron cavidades de oído medio pequeñas, y el 93% 
de las cadenas osiculares fueron displasicas y asociadas a 
anquilosis 14. Por esta razón se encuentra justificado un 
estudio profundo desde el punto de vista radiológico en el 
cual el TC jugara un papel importante a la hora de eviden-
ciar las alteraciones anatómicas del oído interno, mientras 
que la RM de conducto auditivo interno será la prueba que 
nos ayude a evaluar la integridad del VIII par craneal.

Respecto al tratamiento, una de las opciones que suele 
ser valorada frecuentemente es la utilización de implantes 
cocleares, sin embargo las alteraciones presentes en el VIII 
par van a condicionar un peor resultado desde el punto de 
vista auditivo y en cuanto al desarrollo del lenguaje15, esto 
a pesar de que algunos autores hablen de mejoría poste-
rior a la colocación del implante y pese a obtener resulta-
dos en cuanto a audición y desarrollo del lenguaje peores 
en comparación con individuos sin alteraciones morfológi-
cas de este tipo16,17. Desde el punto de vista técnico pese a 
no existir asociación estadísticamente significativa entre la 
técnica utilizada y los resultados, el abordaje más recomen-
dado es el suprameatal18.

Conclusión
El síndrome de CHARGE es una entidad clínica rara, 

pero que debe ser tomado en cuenta debido a sus impli-
caciones multiorgánicas, y a las alteraciones que produce 
al afectar de forma importante diversos órganos de los 
sentidos. En cuanto al tratamiento del déficit auditivo, 
es muy difícil estimar el posible resultado final en cada 
paciente, debido a las alteraciones anatómicas propias de 
este síndrome.
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