SD ET ACROMYMES

PHACE(S) prédominance féminine, possible anomalie dominante liée à l'X
P : « Fosse Postérieure » (malformation cérébelleuse ou corticale, kyste arachnoïdien, Dandy-Walker)
H : « Hémangiomes » capillaires 
A : « Artères cérébrales » anomales
C : « Coarctation de l'aorte » et autres malformations cardiaques 
E : « Eyes » (glaucome, colobomes, microphtalmie, cryptophtalmie et hypoplasie du nerf optique
(S) : « Sternum » : malformations
VACTERL autosomique récessive
V : 
« Vertébral »
A : 
« Anal » (atrésie)

C : 
« Cardiaque » (cardiopathie congénitale)

TE : « Trachéo-Esophagien » (fistule)

R : 
« Rénal » 

L : 
« Limbs» 

CHARGE gène CHD7 chez plus de 75% des cas (ADN hélicases)
C : 
« Colobome « 

H : 
« Heart» malformations cardiaques (80% =T4F)

A : 
« Atrésie choane »

R: 
« Retard de croissance/développement (variable) »

G : 
« Génital» hypoplasie génitale

E : 
« Ears» anomalies des oreilles (surdité de transmission/perception) 
Nb : l'atrésie choanale et le colobome sont parfois absents. 
