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Cfaré éshté sindroma neurozhvillimore Okur-Chung?

Sindroma neurozhvillimore Okur-Chung (OCNDS) (OMIM # 617062) éshté
njé ¢rregullim gjenetik i rrallé qé u identifikua pér heré t& paré né vitin
2016. Cdo person i prekur nga OCNDS-ja ka njé shkallé t& caktuar vonese
né zhvillim dhe/ose dallime né funksionimin e trurit.

Sa persona jané diagnostikuar me OCNDS?

Deri tani jané dignostikuar mbi 350 persona me OCNDS né mbaré botén.
Ky numér pritet té shtohet pér shkak t& pérdorimit té shtuar t& WES-it né
rajone té tjera né boté.

Cfaré e shkakton OCNDS-né?

OCNDS-ja shkaktohet nga mutacionet heterozigote né gjenin CSNK2A1 né
kromozomin 20.

Cfaré lloj mutacionesh vérehen né OCNDS?

Né OCNDS ndodhin mutacionet missense (mé i zakonshmi), frameshift,
stop-gain, splice site, dhe mutacionet e fshirjes sé ploté ose té pjesshme té
gjeneve. Nuk dihet ende nése réndésia e gjetjeve klinike lidhet me lloje té
ndryshme mutacionesh.

Si trashégohet OCNDS-ja? A ka rrezik té pérséritjes?

Mutacionet CSNK2AT jané mutacione t& reja né individét me OCNDS (de
novo) dhe nuk jané té pranishme né asnjérin nga prindérit. Rreziku qé
prindérit t& kené njé fémijé tjetér me OCNDS né njé shtatzéni té
ardhshme éshté ~1%, pasi ekziston njé probabilitet i ulét qé prej
prindérve té keté vezé ose geliia sperme shtesé me mutacionin
(SNK2A1. Nése njé person me OCNDS béhet prind, ka njé rrezik pre]
50% pér té transmetuar mutacionin CSNK2A1 te fémijét.

A ka ndonjé prirje gjinore?
OCNDS-ja prek si femrat, ashtu edhe meshkujt

A ekziston ndonjé organizaté pér kété sémundje?

Mund té kontaktoni Fondacionin CSNK2A1 (OCNDS) né
https://www.csnk2alfoundation.org/

Si mund té kontaktoj me familje té tjera?

Mund té lidheni me familje pérmes fages sé grupit né
Facebook

https://www.facebook.com/groups/524
315764434784/?ref=bookmarks

Cilat jané simptomat e OCNDS-sé?

Simptomat mé t& zakonshme t& OCNDS-sé paragiten né vijim.
Ne po punojmé ende pér té pércaktuar shpeshtésiné e
shfagjes sé tyre dhe moshén ku shfagen mé shpesh ose
zhduken.

Vonesé né té folur/paaftési né komunikimin

Vonesé motorike (p.sh. ecje)

Paaftési intelektuale, paaftési né té mésuar, tipare té
¢rregullimit t& spektrit t& autizmit

Véshtirési né sjellje si zemérim, pérplasje té duarve dhe lévizje
té tjera stereotipike

Probleme me gjumin pér shkak té ritmit cikardian t& ndérpreré
Probleme neurologjike si ton i ulét muskulor (hipotoni), lévizje
té ngathéta, koké e vogél (mikrocefali), epilepsi (kriza),
anomali né ecje

Anomali strukturore jospecifike né tru

Shtat i shkurtér; shumé shpesh pa mungesé té hormonit té
rritjes

Véshtirési né té ushqyer qé nga lindja; refluks (urth), kapsllék
Infeksione té lehta né veshé dhe mushkéri

Dhémbeé té shtrembeér (jo té drejtvendosur) dhe kavitete
Hiperlévizshméri, hernie, displasi e ijeve

Probleme me shikimin si strabizmi, astigmatizmi i shikimit
larg/prané

Deformim i lehté i skeletit né pjesén vertebrale

A ekziston kuré apo trajtim pér OCNDS-né?

Aktualisht nuk ekziston ende njé kuré pérfundimtare pér
OCNDS-né; megjithaté, duhet té merren masa specifike pér
gjetjet pérkatése:

Terapi e té folurit (logoterapi), duke pérfshiré komunikimin
ndihmés, duke nisur qé nga mosha 12-muajshe

Vlerésime intelektuale dhe té sjelljes me mbéshtetjen e duhur
arsimore

Terapi fizike dhe profesionale pér zhvillimin e vonuar motorik
Monitoroni dhe vlerésoni pér epilepsi dhe véshtirési né ecje
Monitorimi i rritjes dhe pérdorimit t& tubave G nése ka
probleme té vazhdueshme me ushgimin

Vlerésoni funksionin e shikimit, dhémbéve dhe sistemit
imunitar

Pér rekomandime mé té detajuara, mund té vizitoni kapitullin
e OCNDS-sé né GeneReview né
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK581083/
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