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DÉFINITION DE CAS DU SYNDROME CHARGE (SC) 

• Nourrisson, enfant ou adulte présentant les quatre critères maje
• Nourrisson, enfant ou adulte présentant trois critères majeurs et
• Enfant ayant déjà obtenu un diagnostic de SC qui ne respecte pa

une combinaison des éléments précédents, en plus de certaines 
mains, de la colonne vertébrale ou des membres, ou abdominal

Critères d’inclusion majeurs 
1. Colobome : de l’iris, de la rétine, de la couche choroïde, de la p
2. Atrésie de choanes : unilatérale ou bilatérale, membraneuse ou o
3. Anomalies auriculaires caractéristiques : Oreille externe (dirigée

(malformations ossiculaires, otites séreuses chroniques), surdité m
4. Dysfonction du nerf crânien : paralysie faciale (unilatérale ou bil

déglutition 
Critères d’inclusion mineurs 
1. Hypoplasie génitale : garçons : micropénis, cryptorchidie; filles :

développement pubertaire ou développement pubertaire incomp
2. Retard du développement : retard des étapes motrices, retard de
3. Malformations cardiovasculaires : tous les types, surtout anomal

Fallot), anomalie du canal auriculoventriculaire et anomalies de 
4. Anomalies de croissance : petite taille, déficience de l’hormone 
5. Fente orofaciale : fente labiale, labiopalatine ou palatine 
6. Fistule trachéo-œsophagienne : anomalies trachéo-œsophagienn
7. Visage caractéristique : front fuyant, bout du nez écrasé 
Critère d’exclusion 
Exclut les autres maladies comme le syndrome cardiopalatin facial 
l’examen FISH (hybridation in situ sous marquage fluorescente) afin

 

SECTION 1 – RENSEIGNEMENTS DÉMOGRAPHIQUES  

1.1 Date de naissance : ____ /_____ /_______ 1.2
JJ        MM      AAAA 

 
SECTION 2 – RÉSULTATS DES EXPLORATIONS DIAGNOSTIQUES 

2.1 Caryotype :  Normal ___  Anormal ___  Inconnu ___ 

2.2 Hybridation in situ sous marquage fluorescent (FISH) : Norm

Inconnu ___ 

2.3 Date de naissance de la mère : ____ /_____ /_______ 2
JJ       MM       AAAA 

 

RENSEIGNEMENTS SUR LA DÉCLARATION 
(Partie remplie par la coordonnatrice du PCSP) 
Numéro du rapport   
Mois de déclaration   
Province   
Date du jour   

 

tivement au cas susmentionné.  
ements est garantie. 

urs. 
 trois critères mineurs. 
s les critères majeurs ou mineurs, mais qui présente 
observations occasionnelles : anomalies rénales, des 
es (hernie). 

apille; microphtalmie 
sseuse, sténose ou atrésie 

 vers le bas ou en forme de tasse), oreille moyenne 
ixte, anomalies cochléaires 

atérale), surdité neurosensorielle ou troubles de 

 lèvres hypoplastiques; les deux sexes : retard du 
let 

 langage, retard intellectuel 
ies du septum auriculoventriculaire (p. ex., tétralogie de 
l’arc aortique 
de croissance 

es de toutes sortes 

et le syndrome de Di George (SDG) au moyen de 
 d’exclure la suppression 22q 11. 

 Sexe : Masculin ___  Féminin ___ 

al (nég.) ___  Anormal (suppression 22q 11) ___  

.4 Date de naissance du père : ____ /_____ /_______ 
  JJ       MM      AAAA 
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SECTION 3 – PARAMÈTRES DE LA NAISSANCE 

3.1 Âge gestationnel : _____ semaines 3.2 Poids : _____ kg 3.3 Taille : _____cm 

3.4 Circonférence de la tête : _____cm n.d. ___ 

3.5 Asphyxie à la naissance :  Oui ___  Non ___  n.d. ___ 

Décrivez : ___________________________________________________________________________________________ 

3.6 Apgar (5 min.) : ________ n.d. ___ 

3.7 Date de diagnostic du syndrome CHARGE : ____ /_____ /_______ 
 JJ       MM       AAAA 

3.8 Date de décès de l’enfant atteint : ____ /_____ /_______   n.d. ___  (fournissez le rapport d’autopsie s’il est disponible)  
 JJ       MM      AAAA 

 
SECTION 4 – OBSERVATIONS PHYSIQUES (CRITÈRES MAJEURS) 

4.1 Colobome (ou microphtalmie) : Oui ___  Non ___  n.d. ___  

(Dans la négative ou si la réponse n’est pas disponible [n.d.], passez à la question 4.2) 

4.1.1 Iris : Œil droit :  Oui ___  Non ___  n.d. ___ Œil gauche :  Oui ___  Non ___  n.d. ___ 

4.1.2 Rétine, couche choroïde, papille : 

 Œil droit :  Oui ___  Non ___  n.d. ___ Œil gauche :  Oui ___  Non ___  n.d. ___ 

4.1.3 Microphtalmie :  Œil droit :  Oui ___  Non ___  n.d. ___ Œil gauche :  Oui ___  Non ___  n.d. ___ 

4.1.4 Déficience visuelle (DV) :  Normale ___   Bénigne ___   Modérée ___   Grave ___   Profonde ___   n.d. ___ 

(Bénigne = AV 6/6 – 6/18 corrigée dans le meilleur œil; trouble grave ou profond dans un seul œil, autre œil normal. 
Modérée = AV 6/24 – 6/36 dans le meilleur œil; capacité de lire les lettres avec de simples lunettes ou une assistance 
éducative, anomalie d’au moins la moitié du champ visuel (hémianopsie); AV peut être normale. Grave = AV 6/60 – 3/60 
dans le meilleur œil; incapacité de lire les grosses lettres sans aide éducative intensive ou lunettes complexes, anomalie 
grave du champ visuel accompagné d’une acuité visuelle déficiente. Profonde = VA <3/60, c’est-à-dire compter les 
doigts, mouvements des mains, perception de la lumière ou moins; vision utile minimale) 

Décrivez l’acuité : _____________________________________________________________________________ 

Décrivez l’adaptation : _________________________________________________________________________ 

4.2 Atrésie ou sténose des choanes : Oui ___  Non ___  n.d. ___ 

(Dans la négative ou si la réponse n’est pas disponible [n.d.], passez à la question 4.3) 

4.2.1 Atrésie des choanes bilatérale : Oui ___  Non ___  n.d. ___  

4.2.2 Atrésie des choanes : Droit :  Oui ___  Non ___  n.d. ___ Gauche :  Oui ___  Non ___  n.d. ___ 

4.2.3 Sténose des choanes : Droit :  Oui ___  Non ___  n.d. ___ Gauche :  Oui ___  Non ___  n.d. ___ 

Décrivez l’atrésie de choanes (membraneuse ou osseuse) : _________________________________________________ 

4.3 Anomalies auriculaires caractéristiques (oreille externe, moyenne ou interne) Oui ___  Non ___  n.d. ___ 

(Dans la négative ou si la réponse n’est pas disponible [n.d.], passez à la question 4.4) 

4.3.1 Oreille externe (vers le bas ou en forme de tasse) : Oui ___  Non ___  n.d. ___ 

4.3.2 Oreille moyenne (malformation ossiculaire) : Oui ___  Non ___  n.d. ___ 
4.3.3 Oreille moyenne (otite moyenne séreuse 
 chronique, nécessitant souvent des drains en T) : Oui ___  Non ___  n.d. ___ 

4.3.4 Oreille interne (surdité) : Droite : Oui ___  Non ___  n.d. ___ Gauche :  Oui ___  Non ___  n.d. ___ 

4.3.5 Tomographie de l’os temporal : Oui ___  Non ___  n.d. ___ 

4.3.6 Déficience auditive (DA) :  Normale ___   Bénigne ___   Modérée ___   Grave ___   Profonde ___   n.d. ___ 

(Bénigne = perte auditive de 20 à 40 dB; perte grave ou profonde dans une seule oreille, autre oreille normale. 
Modérée = perte auditive de 41 à 70 dB. Grave = perte auditive de 71 à 95 dB. Profonde = perte auditive >95 dB) 

Décrivez la perte en décibels : __________________________________________________________________ 

Décrivez les adaptations, p. ex., appareil, implants cochléaires : _____________________________________ 

____________________________________________________________________________________________ 
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4.4 Anomalies du nerf crânien : Oui ___  Non ___  n.d. ___ 

(Dans la négative ou si la réponse n’est pas disponible [n.d.], passez à la question 4.5) 

4.4.1 Mastication ou succion faible : Oui ___  Non ___  n.d. ___ 

4.4.2 Paralysie de Bell : Droit :  Oui ___  Non ___  n.d. ___ Gauche : Oui ___  Non ___  n.d. ___ 

4.4.3 Surdité neurosensorielle : Oui ___  Non ___  n.d. ___ 

4.4.4 Troubles d’équilibre, vestibulaires  : Oui ___  Non ___  n.d. ___ 

4.4.5 Troubles de déglutition : Oui ___  Non ___  n.d. ___ 

 
SECTION 5 – OBSERVATIONS PHYSIQUES (CRITÈRES MINEURS) 

Garçon 

5.1 Micropénis :  Oui ___  Non ___  n.d. ___ 5.2 Cryptorchidie :  Oui ___  Non ___  n.d. ___ 

Fille 

5.3 Lèvres hypoplastiques :  Oui ___  Non ___  n.d. ___ 

Garçon ou fille 

5.4 Malformations cardiovasculaires (mineures) : Oui ___  Non ___  n.d. ___ 
(mineure = persistance du canal artériel, petite communication interauriculaire ou interventriculaire, aucune 
réparation) 

5.5 Malformations cardiovasculaires (majeures) : Oui ___  Non ___  n.d. ___ 
(majeure = anomalies du septum auriculoventriculaire avec tétralogie de Fallot, arc aortique) 

5.6 Décrivez la maladie cardiaque : _______________________________________________________________________ 

5.7 Fente labiale : Oui ___  Non ___  n.d. ___ 

5.8 Fente palatine : Oui ___  Non ___  n.d. ___ 

5.9 Fistule trachéo-œsophagienne : Oui ___  Non ___  n.d. ___ 

5.10 Face distinctive du syndrome CHARGE :  Oui ___  Non ___  n.d. ___ 

 
SECTION 6 – OBSERVATIONS PHYSIQUES (OCCASIONNELLES) 

6.1 Anomalies rénales : Oui ___  Non ___  n.d. ___ 

 Décrivez : __________________________________________________________________________________________ 

6.2 Anomalies des mains (p. ex., polydactylie, hypoplasie du pouce) : Oui ___  Non ___  n.d. ___  

6.3 Anomalies de la colonne (p. ex., hémivertèbres) : Oui ___  Non ___  n.d. ___ 

6.4 Défaillances abdominales (p. ex., hernie) : Oui ___  Non ___  n.d. ___ 

6.5 Anomalies du cou (épaules fuyantes, cou palmé, court) :  Oui ___  Non ___  n.d. ___ 

6.6 Anomalies dentaires : Oui ___  Non ___  n.d. ___ 

6.7 Anomalies de la fonction immunitaire : Oui ___  Non ___  n.d. ___  Dans l’affirmative, spécifiez : ________________ 

6.8 Autres observations non précisées ci-dessus : _____________________________________________________________ 

 
SECTION 7 – ANTÉCÉDENTS FAMILIAUX 

7.1 Parenté touchée de manière similaire par des caractéristiques du syndrome CHARGE :  Oui ___  Non ___  n.d. ___ 

 Décrivez : __________________________________________________________________________________________ 

7.2 Autres antécédents familiaux d’importance (déficience auditive, trouble du développement ou de l’apprentissage) : 

 Oui ___  Non ___  n.d. ___   Décrivez : _________________________________________________________________ 

7.3 Ethnie (mère) : Caucasien ___  Asiatique ___   Afro-Canadien ___  Asiatique du Sud ___  Canadien de souche ___ 

  Autre ________________________________ 

7.4 Ethnie (père) : Caucasien ___  Asiatique ___   Afro-Canadien ___  Asiatique du Sud ___  Canadien de souche ___ 

  Autre ________________________________ 
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SECTION 8 – OBSERVATIONS GASTRO-INTESTINALES 

8.1 Reflus gastro-œsophagien : Oui ___  Non ___  n.d. ___ 

8.2 Troubles de l’alimentation : Oui ___  Non ___  n.d. ___ 

 Décrivez : ________________________________________________________________________________________ 

8.3 Besoin d’une sonde en G ou en J pour s’alimenter?  Oui ___  Non ___  n.d. ___ 

 Décrivez (durée) : _________________________________________________________________________________ 

 Décrivez le mode d’alimentation actuel : ______________________________________________________________ 
 

SECTION 9 – OBSERVATIONS COMPORTEMENTALES OU PSYCHOLOGIQUES 

9.1 Hyperactivité ou inattention : Oui ___  Non ___  n.d. ___ 

9.2 Troubles importants du sommeil : Oui ___  Non ___  n.d. ___ 

9.3 Comportement répétitif, obsessif ou compulsif (parole ou mouvement) :  Oui ___  Non ___  n.d. ___ 

9.4 Médicaments pour le comportement :  Oui ___  Non ___  n.d. ___ 

 Décrivez : ________________________________________________________________________________________ 
 

SECTION 10 – OBSERVATIONS ENDOCRINIENNES 

10.1 Petite taille (<5e percentile) : Oui ___  Non ___  n.d. ___ 

10.2 Déficience de l’hormone de croissance : Oui ___  Non ___  n.d. ___ 

10.3 Retard pubertaire : Oui ___  Non ___  n.d. ___ 

10.4 Médication ou hormonothérapie subtitutive en traitement du trouble endocrinien :  Oui ___  Non ___  n.d. ___ 

 Décrivez : ______________________________________________________________________________________ 
 

SECTION 11 – OBSERVATIONS NEUROLOGIQUES 

11.1 Convulsions : Oui ___  Non ___  n.d. ___ 

11.2 Scoliose : Oui ___  Non ___  n.d. ___ 

11.3 Migraine : Oui ___  Non ___  n.d. ___ 

11.4 Anomalie à la tomographie ou à l’imagerie par résonance magnétique : Oui ___  Non ___  n.d. ___ 

 En cas d’anomalie, décrivez : ________________________________________________________________________ 
 

SECTION 12 – CHIRURGIE OU ANESTHÉSIE 

12.1 Trachéotomie : Oui ___  Non ___  n.d. ___ 

12.2 Nombre d’insertion de drains en T : 1-2 ___  3-4 ___  5-6 ___  7+ ___  Zéro ___ 

12.3 Interventions chirurgicales : 1 à 3 ___   4 à 6 ___  7 à 10 ___  11 à 14 ___  15+ ___ 

12.4 Anesthésie : 1 à 3 ___   4 à 6 ___  7 à 10 ___  11 à 14 ___  15+ ___ 

12.5 Complications anesthésiques : Oui ___  Non ___  n.d. ___ 

 Décrivez : ________________________________________________________________________________________ 

12.6 Complications sédatives :  Oui ___  Non ___  n.d. ___ 

 Décrivez : ________________________________________________________________________________________ 
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SECTION 13 – RENSEIGNEMENTS AU SUJET DU PATIENT 

13.1 Occupation du père (avant la grossesse) : _______________________________________________________________ 

Pendant la grossesse 

13.2 Occupation de la mère : __________________________________________________ 

13.3 Consommation d’alcool : Oui ___  Non ___  n.d. ___ 

 Décrivez (moments et quantité) : ______________________________________________________________________ 

13.4 Tabagisme : Oui ___  Non ___  n.d. ___ 

 Décrivez (moments et quantité) : ______________________________________________________________________ 

13.5 Médicaments utilisés : Oui ___  Non ___  n.d. ___ 

 Décrivez (types de médicaments, moments, quantité et raison) : ___________________________________________ 

 __________________________________________________________________________________________________ 

13.6 Fièvre ou infection : Oui ___  Non ___  n.d. ___ 

 Décrivez (moments, pathologie et durée) : ______________________________________________________________ 

13.7 Saignement : Oui ___  Non ___  n.d. ___ 

 Décrivez (moments, quantité et durée) : ________________________________________________________________ 

13.8 Rayons-X : Oui ___  Non ___  n.d. ___ 

 Décrivez (moments, type et raison) : ___________________________________________________________________ 

13.9 Traitements pour les cheveux : Oui ___  Non ___  n.d. ___ 

 Décrivez (moments et type) : _________________________________________________________________________ 

13.10 Contact avec des pesticides : Oui ___  Non ___  n.d. ___ 

 Décrivez (moments, durée et type) : ___________________________________________________________________ 

13.11 Contact avec des substances de nettoyage à sec : Oui ___  Non ___  n.d. ___ 

 Décrivez (moments et fréquence) : ____________________________________________________________________ 

13.12 Autres inquiétudes au sujet d’une exposition : Oui ___  Non ___  n.d. ___ 

 Décrivez (moments et type) : _________________________________________________________________________ 
 

SECTION 14 – MÉDECIN DÉCLARANT 

Prénom  Nom  

Adresse  

Ville  Province  Code postal  

Téléphone  Télécopieur  

Courriel  Date de complétion  
 

 

Merci d’avoir rempli ce formulaire. 
 

 

 

 

(SC rév. 2002-10) 
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