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Une maladie mais 

surtout des enfants !

Les grandes caractéristiques 

des enfants C.H.A.R.G.E sont 

leur volonté d’aller de l’avant, 

leur joie de vivre ainsi que leur 

résistance à la douleur.

Au sein de l’association 

C.H.A.R.G.E, nous les appelons 

les ENFANTS SOLEIL !

Centre de référence

Hôpital necker enfants Malades
Service de pédiatrie générale
Professeur Véronique aBaDIe

Secrétariat : 01 71 19 63 21

Pour plus d’information,
consultez les sites internet suivants :

www.orphanet.net
www.cresam.org



Le Syndrome 
C.H.A.R.G.E

Le syndrome C.H.A.R.G.E est une maladie rare qui 
entraîne des handicaps complexes et qui affecte le 
développement des enfants dans divers domaines : 
somatique, sensoriel, moteur, psychologique et par-
fois cognitif. 

C = Colobome de l’oeil

H = Malformation cardiaque (Heart disease)

A = Atrésie des choanes

R = Retard de croissance et du développement

G = Génital hypoplasia et anomalie urinaire

E = Anomalie de l’oreille : surdité, absence de vesti-
bule (Ear anomaly)

Un enfant est dit atteint de la pathologie s’il présente 
au moins 3 des 6 principaux critères de l’acronyme 
anglais C.H.A.R.G.E., associés à 3 secondaires*.

En 2004, un gène a été identifié sur le chromosome
8 comme l’une des causes de cette pathologie : le 
gène CHD7. Une mutation de ce gène est retrouvée 
dans 60 à 70% des cas. 

Le diagnostic peut se faire dès la naissance ou plus 
tard, en fonction du nombre et de la sévérité des 
manifestations présentes.

L’association C.H.A.R.G.E
L’association est née en mars 1996 de la volonté 
de parents de se regrouper et de trouver des solu-
tions à l’éducation de leurs enfants. 

Aujourd’hui, un nombre croissant de familles ad-
hère à l’association sachant qu’elle n’est pas réser-
vée aux seuls parents.

Le rôle de l’association
Etre adhérent à l’association permet aux familles 
d’échanger sur leurs problématiques quotidiennes.

Mais cela leur permet surtout et avant tout, de 
bénéficier d’un soutien psychologique, très souvent 
utile et consolateur.

Les projets de l’association
● Accueil de nouvelles familles et création d’un lien 
entre les parents.

● Création d’un annuaire des parents.

● Création et diffusion de documentations sur le 
syndrome.

● Création d’un annuaire régional référençant les 
différents professionnels de santé et les structures  
d’accueil spécialisées.

● Réalisation d’un journal semestriel à destination 
des adhérents et du corps médical.

● Organisation de rencontres, week-end famille et 
journées conférences C.H.A.R.G.E.

L’association est fortement active et cherche à 
mettre en place de nombreuses manifestations 
dans l’unique objectif de faire connaître ce syn-
drome, trop souvent méconnu du grand public mais 
également du corps médical. 

Son adhésion à Alliance Maladies Rares lui ouvre 
désormais de nouvelles perspectives.

Vivre avec le syndrome
Les enfants C.H.A.R.G.E sont souvent hospitalisés 
plusieurs mois à la naissance en raison de leurs dif-
ficultés alimentaires et / ou respiratoires. C’est une 
période difficile pour les familles, tant au niveau 
psychologique que matériel. 

Puis, lorsque les premiers problèmes sont surmon-
tés, les enfants demandent une prise en charge 
adaptée. Ils sont souvent assez mal jugés par leur 
entourage du fait de la méconnaissance de leur 
pathologie. 

Les enfants porteurs du syndrome C.H.A.R.G.E 
peuvent avoir un retard intellectuel ou non. Leurs 
troubles sensoriels peuvent être pris pour des 
troubles neurologiques : ils sont souvent plus lents 
et ont besoin de davantage de temps de pause que 
les autres. Ils manifestent parfois leur malaise par 
des comportements étranges, ne sachant pas l’ex-
primer autrement. 

Ces enfants ont besoin de bénéficier d’un envi-
ronnement familial et professionnel adapté à leur 
mode particulier d’évolution afin de pouvoir expri-
mer pleinement toutes leurs capacités qui sont 
souvent plus importantes qu’on ne le pense !

Prenons le temps de les connaitre, de les com-
prendre et de vivre à leur côté !

* Consultez notre site Internet afin de découvrir
la liste détaillée des critères secondaires.  


