REKOMANDIMET PER KUJDESIN NDA) SINDROMES
NEUROZHVILLIMORE OKUR-CHUNG (OCNDS)

SHENIM::

Kjo pérmbaijtje éshté vetém pér géllime informimi dhe edukimi dhe nuk zévendéson késhillat apo
konsultimet mjekésore profesionale me specialistét e kujdesit shéndetésor. Ju lutemi konsultohuni me
ekipin tuaj profesional mjekésor pér késhilla mjekésore.

REFERENCAT

Raporte nga komuniteti online: Kapitulli i rishikimeve gjenetike pér OCNDS

PERKUFIZIMI

OCNDS-ja éshté njé sindromé neurozhvillimore e shkaktuar nga variante ("mutacione") né gjenin
CSNK2AT, né té cilin OCNDS-ja ndodhet né kromozomin 20.

DIAGNOZA

OCNDS-ja diagnostikohet pérmes testimit gjenetik molekular, mé shpesh pérmes analizave gjenetike
té gjakut, sic jané Sekuenca e ploté e ekzomés (WES) ose Sekuenca e ploté e gjenomit (WGS).
TRASHEGIMIA

Té gjithé lindin me dy kopje té gjenit CSNK2A1. OCNDS-ja éshté njé sémundje autosomale
dominante, gé do té thoté se njé kopje e gjenit éshté e shéndetshme, ndérsa kopja tjetér ka njé
mutacion qé shkakton sindromén. Zakonisht, mutacioni éshté de novo, ose "i ri", gé do té thoté se
ai nuk ka gené i pranishém te asnjéri prej prindérve.

PLANIFIKIMI FAMILJAR

Kur OCNDS-ja éshté de novo, ose "e re" (qé do té thoté se asnjéri prej prindérve nuk e ka
mutacionin), nése prindérit bé&jné mé shumé fémijé, ata kané mé pak se 1% rrezik pér té pasur njé
fémijé tjetér té prekur. Individét me OCNDS kané 50% mundési gé t'ua kalojné até fémijéve té tyre.

TIPARET E PERBASHKETA

Ndikimi i OCNDS-sé varion né shfagje dhe ashpérsi nga individi né individ. Tabela pérmbledh
simptomat kryesore té raportuara né publikime mbi individét me OCNDS. Vonesa né zhvillim ndikon
né té gjitha fushat e zhvillimit; megjithaté, te shumica e individéve, gjuha éshté mé e démtuar sesa
aftésité motorike bazé. Ju lutemi vini re se kéto simptoma mund té jené ose jo té pranishme te ¢cdo
person me kété diagnozé.



https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK581083/

TIPARET E PERBASHKETA TE OCNDS-sé

Vlerésimi i

Ndérhyrja e
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rekomanduar rekomanduar
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o Probleme me
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¢ Nyje té lira/tejet té zgjatura pér
shkak té tonifikimit té reduktuar té
muskujve

e Ergoterapi
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Vonesat né té folur

Vonesé né té folur

e Vlerésimi i té folurit
e Vlerésimii AAC

e Logopedi
e Metoda alternative té komunikimit
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Strabizém dhe probleme refraktive
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Konvulsionet Lloje té ndryshme Neurologji (EEG) dhe MRI e kokés Asnjé

Vonesat e zhvillimit
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Ndikon né té gjitha fushat e zhvillimit:
gjuhé dhe aftési motorike
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e Akomodime speciale
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sjellja

e Lévizje stereotipike

e Crregullime té spektrit té autizmit
e Agresivitet dhe zemérim

e ADD/ADHD

Plan arsimimi té individualizuar (IEP)

Mbéshtetje ambientale: ambient me
mé pak kufizime

Dallimet strukturore
orale

Dhémbé té shtrembér (té padrejtuar)
dhe kavitete.
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Konsultim me njé pediatér zhvillimor




SHPESHTESIA E REKOMANDUAR E NDERHYRJEVE

Maksimizimi i terapive, vecanérisht gjaté zhvillimit té hershém ka rezultuar i frytshém. Familjet inkurajohen té
pérdorin terapité pa sakrifikuar shéndetin e tyre mendor dhe cilésiné e jetés pér té gjithé anétarét e familjes. Ju
rekomandojmé té lidheni me grupet lokale té personave me aftési té kufizuara pér té kuptuar mé miré burimet e
disponueshme.

MENAXHIMI | VONESAVE NE ZHVILLIM

Pér artikullin mbi Rishikimet e gjeneve: Rishikimi i gjeneve té lidhura me OCNDS

Rekomandohet konsultimi me njé pediatér zhvillimor pér té siguruar pérfshirjen e agjencive pérkatése komunitare, shtetérore
dhe arsimore, si dhe pér té mbéshtetur prindérit né maksimizimin e cilésisé sé jetés.

Informacioni i méposhtém pérfagéson rekomandimet tipike té menaxhimit pér individét me vonesa né zhvillim né Shtetet e
Bashkuara; rekomandimet standarde mund té ndryshojné nga shteti né shtet.

Moshat 0-3 vjec: Rekomandohet referimi né njé program ndérhyrjeje té hershme pér té pasur gasje né ergoterapi, terapi fizike,
terapi té té folurit dhe té té ushqyerit, si dhe né shérbime té shéndetit mendor pér foshnjat, edukatoré specialé dhe specialisté té
démtimeve shqisore. Né SHBA, ndérhyrja e hershme éshté njé program me financim federal, i disponueshém né té gjitha shtetet,
gé ofron shérbime né shtépi pér té plotésuar nevojat individuale pér terapi.

Moshat 3-5 vjec: Né SHBA, rekomandohet zhvillimi parashkollor pérmes sistemit publik shkollor té distriktit lokal. Pérpara
regjistrimit, béhet njé vlerésim pér té pércaktuar shérbimet dhe terapité e nevojshme dhe zhvillohet njé plan edukimi i
individualizuar (IEP) pér ata gé kualifikohen bazuar né vonesa motorike, gjuhésore, sociale ose kognitive. Programi i ndérhyrjes sé
hershme zakonisht ndihmon me kété tranzicion. Sistemi parashkollor zhvillimor éshté i bazuar né gendér; pér fémijét gé jané
shumé té pagéndrueshém nga piképamja mjekésore pér ta ndjekur, ofrohen shérbime né shtépi.

Informacioni i kontaktit pér ndérhyrjen e hershme sipas shtetit | CDC
Lista e hegjes doré sipas shteti | Medicaid

Té gjitha moshat: Rekomandohet konsultimi me njé pediatér zhvillimor pér té siguruar pérfshirjen e agjencive
pérkatése komunitare, shtetérore dhe arsimore (SHBA) dhe pér té mbéshtetur prindérit né maksimizimin e cilésisé
sé jetés. Disa ¢éshtje pér t'u marré parasysh:

Shérbimet e IEP-sé:

¢ Njé IEP ofron udhézime dhe shérbime té posagme pér fémijét qé kualifikohen.

e Shérbimet e IEP-sé do té rishikohen ¢do vit pér té pércaktuar nése nevojiten ndryshime.

o Ligji i arsimit special kérkon qé fémijét qé marrin pjesé né njé IEP té jené né ambientin mé pak kufizues té mundshém né
shkollé dhe té pérfshihen né arsimin e pérgjithshém sa mé shumé gé té jeté e mundur, kur dhe ku éshté e pérshtatshme.
Konsulentét e shikimit duhet té jené pjesé e ekipit té IEP-sé sé fémijés pér té mbéshtetur gasjen né materialet akademike.

e Shérbimet e terapisé fizike, ergoterapisé dhe terapisé sé té folurit do té ofrohen né IEP né masén gé kérkohet pér té
mbéshtetur gasjen e fémijés né materialet akademike. Pértej késaj, mund té merren né konsideraté terapi private
mbéshtetése té bazuara né nevojat e individit té prekur. Rekomandime specifike né lidhje me llojin e terapisé mund té
béhen nga njé pediatér zhvillimor. Teksa njé fémijé hyn né vitet e adoleshencés, duhet té diskutohet dhe té pérfshihet njé
plan tranzicioni né IEP. Pér ata gé marrin shérbime IEP, distrikti shkollor publik kérkohet té ofrojé shérbime deri né moshén
21 vjeg.

Njé plan 504 (Seksioni 504: njé statut federal i SHBA-sé qé ndalon diskriminimin né bazé té aftésisé sé kufizuar) mund té merret
né konsideraté pér ata qé kérkojné akomodime ose modifikime té tilla, si: ulje né bankén e paré, pajisje teknologjike ndihmése,
mésues ndihmés né klasé, kohé shtesé midis oréve té mésimit, detyra té modifikuara dhe tekst i zmadhuar.

Rekomandohet regjistrimi né Administratén pér Paaftésité Zhvillimore (DDA). DDA-ja éshté njé agjenci publike e SHBA-sé gé
ofron shérbime dhe mbéshtetje pér individé té kualifikuar. Kualifikueshméria ndryshon sipas shtetit, por zakonisht pércaktohet
nga diagnoza dhe/ose aftésité e kufizuara kognitive/pérshtatése té lidhura.

Familjet me té ardhura dhe burime té kufizuara mund té kualifikohen gjithashtu pér sigurimin e té ardhurave shtesé (SSI) pér
fémijén e tyre me aftési té kufizuara.



https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK581083/
https://www.cdc.gov/ncbddd/actearly/parents/state-text.html
https://www.medicaid.gov/medicaid/section-1115-demo/demonstration-and-waiver-list/index.html

AKOMODIME TE VECANTA
Komunikimi:
Merrni né konsideraté vlerésimin pér mjetet alternative té komunikimit (p.sh. komunikimi i shtuar dhe alternativ
[AAC]) pér individét gé kané véshtirési gjuhésore shprehése. Njé vlerésim i AAC-sé mund té kryhet nga njé patolog i
té folurit, i cili éshté i specializuar né kété fushé. Vlerésimi do té marré né konsideraté aftésité kognitive dhe
démtimet shqisore pér té pércaktuar formén mé té pérshtatshme té komunikimit. Pajisjet e AAC-sé mund té variojné
nga teknologjia e ulét, si¢c éshté komunikimi me shkémbim fotografish, deri te ato té teknologjisé sé larté, si pajisjet
gé gjenerojné z&. Né kundérshtim me besimin popullor, pajisjet e AAC-sé nuk pengojné zhvillimin verbal té té folurit,
por pérkundrazi mbéshtesin zhvillimin optimal té té folurit dhe gjuhés.

Teknologjia ndihmése:

Fusha e teknologjisé ndihmése ka pérparuar shumé dhe mund té zgjerojé aftésité. Disa shembuj pérfshijné pajisjet e
komunikimit, butonét e komunikimit, kalimin nga ligjérimi né tekst, dhe programet pér shtypjen dhe
leximin/shkrimin.

Mbéshtetja motorike:

Terapia fizike rekomandohet pér té maksimizuar lévizshmériné dhe pér té zvogéluar rrezikun e problemeve
ortopedike té mévonshme. Merrni né konsideraté pérdorimin e pajisjeve mjekésore té géndrueshme dhe
pozicionuese sipas nevojés (p.sh., karrige me rrota, mbéshtetése pér ecje, karrige tualeti, ortotiké, karroca té
pérshtatura). Ergoterapia rekomandohet pér véshtirésité me aftésité motorike bazé gé ndikojné né funksionin
pérshtatés, si: ushqgyerja, rregullimi, veshja dhe shkrimi.

Dieté speciale:

Véshtirésité né ushqyerjen e foshnjave jané té zakonshme dhe shfagen si thithje e dobét né foshnjériné e hershme
ose véshtirési né kalimin te ushgimet e ngurta mé voné gjaté fémijérisé. Véshtirésité né ushqyerje dhe gélltitjeje
mund té kérkojné vendosjen e tubit gastrostomik. Kapslléku éshté i zakonshém.

Dentare:
Dhémbét e shtrembér (té padrejtuar) dhe kavitetet jané simptoma té zakonshme té OCNDS-sé.

TERAPI ALTERNATIVE

Kéto jané ndérhyrje qé familjet tona i kané provuar dhe rekomanduar.

e Terapia e analizés sé aplikuar té sjelljes (ABA) e Terapia e sjelljes

e Patologjia e té folurit/gjuhés/Logopedia e Terapia muzikore

e Ergoterapia e Terapia me kuaj

e Terapia fizike/Fizioterapia e Terapia me stimulim népérmijet lojés
e Ndérhyrja e hershme e Terapia e shikimit

e Ndérhyrja e hershme intensive e sjelljes e Teknologjia e komunikimit

Specialisté gé familjet tona i kané provuar dhe rekomanduar:

e Gjenetist e Ortoped

e Specialist pér ushqgyerje/Nutricionist e Specialist neuromuskular
e Stomatolog/Ortodont ¢ Neurolog

e Gjinekolog pediatrik e Epileptolog

e Oftamolog e Endokrinolog

e Imunolog e Audiolog

e Kardiolog e Otorinolaringolog




PROGRAMI | AMBASADORIT RAJONAL

Ambasadorét tané rajonalé jané pérgjegjés pér ndértimin e njé komuniteti mbéshtetés pér té prekurit me OCNDS
brenda rajonit té tyre té caktuar. Ambasadorét rajonalé lidhen me familjet teksa pérballen me sfidat sociale dhe
emocionale té diagnostikimit, trajtimit dhe menaxhimit. Pér té ofruar mbéshtetje mé efektive pér komunitetin toné
global, ambasadorét rajonalé pér OCNDS-né jané té shpérndaré né rajone dhe gjuhé té ndryshme, pérfshiré
anglishten, gjermanishten, norvegjishten, spanjishten dhe holandishten. Mund té lidheni me komunitetin tuaj lokal
dhe té aksesoni burimet lokale, si dhe té merrni pjesé né ngjarje rajonale né ményré virtuale dhe personalisht.
Dérgoni email né info@csnk2a1foundation.org pér té mésuar mé shumé.

BURIME TE DOBISHME

PYETJET E SHPESHTA PER OCNDS
Libérthi i prindérve
Material informues njéfagésh
Kartévizité

Fagja e internetit: www.csnk2alfoundation.org/

Facebook: @csnk2a1

Instagram: @csnk2a1_foundation

LinkedIn: CSNK2A1 Foundation

X: @csnk2alorg

Na kontaktoni:

e 1395 Marsten Rd. Burlingame, CA 94010
O™ (415)501-0147
© info@csnk2a1foundation.org



https://www.csnk2a1foundation.org/faqs
https://irp.cdn-website.com/5b9bc46f/files/uploaded/CSNK2A1-Foundation-Printable-brochure-6.29.pdf
https://www.csnk2a1foundation.org/faqs
https://www.csnk2a1foundation.org/csnk2a1-awareness-card
https://www.csnk2a1foundation.org/csnk2a1-awareness-card
http://www.csnk2a1foundation.org/
https://www.facebook.com/csnk2a1
https://www.instagram.com/csnk2a1_foundation/
https://twitter.com/csnk2a1org?lang=en
https://www.linkedin.com/company/18628385/admin/
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