Checklista for CHARGE syndrom

Syftet med denna medicinska checklista &r att ha kontroll och Gverblick
over vilka undersokningar/utredningar som gjorts och nar. Bocka av nér
de olika parametrarna har kontrollerats.

Namn:

Personnummer:

0-2 ar 3-11 ar 12-17 ar 18+ ar

GENETIK

Klinisk diagnos (kriterier Blake et al)

Genetisk diagnos — CHD7

Genetisk information och radgivning

NEUROLOGI

Missbildning CNS (MR, CT)

Kranialnervsfunktion (I-XII)

Kramper

Smarta

ORON-NASA-HALS

Choanalatresi

Gomspalt

Tander

Tonsiller, adenoid

Trachea

Oesophagus

S6mnapné

SYN

Colobom

Synnerv

MRI, CT

Cornea

Fundoskopi

Visus

Nathinneavlossning

Fotofobi

Synpedagogisk bedémning

HORSEL - BALANS

Ytterora, horselgang, mellandra

Cochlea (inneréra)

Vestibularis (balansorgan)

Hypotoni

MRI, CT

OAE, tympanometri, ABR, ASSR




0-2 ar

3-11 ar

12-17 ar

18+ ar

HORSEL - BALANS (forts.)

Cochlea implantat

Hérapparat

Grov- och finmotoriska funktioner
(lyfta huvud, rulla runt, sitta krypa, ga)

Hérselpedagogisk beddmning

HJARTA/LUNGOR

Hjartmissbildning

Vaskular ring

Astma

Frekventa infektioner (0—6 ar)

EKG, ultraljud, MRI, CT

Okad anestesirisk

MAGE/TARM

Gastro-oesophagal reflux

Problem att suga, dricka, ata

Aspirationsrisk

Oesophago-tracheal fistel

Sondmatning

Gastrostomi, PEG

Dalig viktuppgang

Néaringsdryck

Obstipation

NJURE/GENITALIA

Njurmissbildning

Genital missbildning/hypoplasi

MRI, CT, funktionsmétningar

ENDOKRINOLOGI

Hypogonadism

Férsenad/utebliven pubertet

Osteoporos

Tillvéxtrubbning

Obesitas

PSYKISK UTVECKLING och KOMMUNIKATION

Kommunikation

Tal

Tecken/teckensprak

Taktila strategier/taktilt teckensprak

Kognitiv utveckling

Soémnproblem

Mobilitet (orientering och forflyttning)

Dovblindspecifika insatser
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