DOPORUCENI PRO PECI O PACIENTY S OKUR-CHUNGOVYM
NEUROVYVOJOVYM SYNDROMEM (OCNDS)

POZNAMKA:

SlouZi pouze k informacnim a vzdélavacim Uceldm a nenahrazuje odborné Iékarské poradenstvi ani
konzultace se zdravotniky. Pro odborné |ékafské poradenstvi se obratte se na svého odborného Iékare.

REFERENCE
Zpravy z online komunity: Kapitola hodnoceni genti OCNDS

DEFINICE

OCNDS je neurovyvojovy syndrom zpUsobeny variantami (,mutacemi”) v genu CSNK2AT1, ktery se
nachazi na chromozomu 20.

DIAGNOSTIKA

OCNDS se diagnostikuje pomoci molekularniho genetického vySetfeni, nejcastéji pomoci genetickych
krevnich test(, jako je sekvenovani celého exomu (WES) nebo sekvenovani celého genomu (WGS).

DEDICNOST

Kazdy clovék se narodi se dvéma kopiemi genu CSNK2A1. OCNDS je autozomalné dominantni
onemocnéni, coZ znamen4, Ze jedna kopie genu je zdrava a druha kopie ma mutaci zpUsobuijici
syndrom. Zpravidla se jedna o mutaci de novo neboli ,novou”, coz znamena, Ze nebyla pfitomna u
zadného z rodica.

PLANOVANI RODINY

Pokud je OCNDS de novo neboli nova (coZ znamen4, Ze ani jeden z rodi¢l nema tuto mutaci), maji
rodice pri dalSim ditéti méné nez 1% riziko, Ze bude také postizeno. Jedinci s OCNDS maiji 50%
pravdépodobnost, Ze ji pfenesou na své déti.

SPOLECNE ZNAKY

Dopad OCNDS se u jednotlivych osob lisi co do vyskytu a zavaznosti. Tabulka shrnuje hlavni priznaky
uvadéné v publikacich o osobach s OCNDS. Vyvojové zpozdéni ovliviiuje vSechny oblasti vyvoje, ale u
vétsiny jedincd je rec vice narusena nez hruba motorika. Upozoriiujeme, Ze tyto pfiznaky se mohou,
ale nemusi vyskytovat u vSech pacient( s touto diagnézou.



https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK581083/%20

SPOLECNE ZNAKY OCNDS

Potencialni dopad Doporucené vySetieni Doporucena intervence
Mikrocefalie Mensi velikost hlavy MRI - je-li tFeba Zadny
Problémy s:
e Mobilitou . Evzioteraie e PTaOT
Hypotonie ¢ Kazdodennimi aktivitami vzl P! ¢ Fyzioterapie a rehabilitace

e Volnymi/hyperextencni klouby v
dUsledku snizeného svalového tonu

e Ergoterapie

Ortopedie

Opozdéni Fe€i

Opozdéni Feci

o VySetfeni Feci
e VySetfeni AAC (alternativni a
augmentativni komunikace)

Logopedie
Alternativni zplsoby komunikace

Problémy se zrakem

Strabismus a refrakéni vady

Oftalmologické vySetfeni

Oftalmologické vySetfeni kazdé 1-3

roky

Problémy s pFijmem
potravy

Problémy se Zvykanim a polykanim,
odmitani potravy

Terapie pfijmu potravy (obvykle od
ergoterapeuta nebo logopeda)

MozZna potfeba NG-trubice nebo G-

trubice

Gastrointestinalni

Monitoring pretrvavajicich problém s

Zmékcovadla stolice, prokinetika,

blé Zacpa Fiimem botravy a oFiznaky zac osmotika nebo projimadla podle
problémy prij p yap Yy zacpy. potteby
Zachvaty RUzné typy Neurologie (EEG) a MRI hlavy Zadny

Globalni vyvojové
opoZdéni

Ovliviiuje v8echny oblasti vyvoje: jazyk i
motoriku

Vyvojova pediatrie

Pravidelné a asté terapie

Problémy se
spankem

Problémy s usindnim nebo udrzenim
spanku, spankova apnoe

¢ Klinika pro poruchy spanku
¢ Studie spanku

Zadny

Problémy s u€enim

Problémy ve Skole

Tym specidlniho vzdélavani

Zvlastni opatreni
Hypotonie a podpora komunikace

Chovani

e Stereotypni chovani

e Poruchy autistického spektra
e Agresivita a zachvaty vzteku
e ADD/ADHD

Individualni vzdélavaci plan (IEP)

PodpUrna opatfeni prostiedi: co
nejméné omezujici prostredi

Strukturalni rozdily
v Ustni dutiné

KFivé (Spatné zarovnané) zuby a zubni
kazy

Stomatolog nebo ortodontista

Stomatologické oSetfeni
Potencialni ortodonticka lécba

Muskuloskeletalni
systém

Skoliéza, kyfoskoliéza (méné Casté)

Ortoped

Zadny

Problémy se
srdcem

Vrozené srde¢ni vady

Kardiolog (EKG), Echokardiograf

Pravidelné sledovani kardiologem

Senzorické
problémy

Autismus

Aplikovana behavioralni analyza (ABA)

Konzultace s vyvojovym pediatrem




DOPORUCENA FREKVENCE INTERVENCI

Maximalni vyuZiti terapii, zejména v raném vyvoji, se ukazalo jako prospésné. Rodiny jsou podporovany v pfistupu k
terapiim, aniz by obé&tovaly své duSevni zdravi a kvalitu Zivota celé rodiny. Doporucujeme vam spojit se s mistnimi
organizacemi pro osoby se zdravotnim postizenim, abyste ziskali lepSi pfehled o dostupnych zdrojich.

Rizeni vyvojovych opoZdéni
Clanek v Gene Reviews: OCNDS Gene Review

Doporucuje se konzultace s pediatrem specializujicim se na vyvoj, aby byla zajiSténa spoluprace s pfislusSnymi komunitnimi,
statnimi a vzdélavacimi institucemi a podpory rodici v maximalizaci kvality Zivota.

Nasledujici informace predstavuji typickd doporuceni pro 1éCbu osob s opozdénym vyvojem ve Spojenych statech; standardni
doporuceni se mohou v jednotlivych zemich lisit.

Vék 0-3 roky: Doporucuje se zapojeni do programu rané intervence pro pfistup k ergoterapii, fyzioterapii, logopedii, terapii
prijmu potravy, stejné jako ke sluzbdm péce o duSevni zdravi kojencl, specidlnim pedagoglim a specialistdm na smyslové
postizeni. Ve Spojenych statech je rana intervence federalné financovany program dostupny ve v3ech statech, ktery poskytuje
domaci sluzby zamérené na individualni potfeby terapie.

Vék 3-5 let: Ve Spojenych statech se doporucuje vyvojova predskolni péce prostrfednictvim mistniho verejného Skolského
obvodu. Pfed umisténim je provedeno vySetreni, které urci potfebné sluzby a terapie, a pro ty, ktefi splfiuji podminky na zakladé
zjiSténého motorického, jazykového, socidlniho nebo kognitivniho opoZzdéni, je vypracovan individualni vzdélavaci plan (IEP). S
timto pfechodem obvykle pomaha program rané intervence. Vyvojova predskolni péce je zaloZzena na dochazce do centra; pro
déti, které jsou zdravotné pfilis nestabilni na dochazku, jsou poskytovany sluzby doma.

Kontaktni informace o v€asné intervenci podle statt | CDC
Seznam statnich vyjimek | Medicaid

V kaZzdém véku: Doporucuje se konzultace s pediatrem specializujicim se na vyvoj, aby byla zajisténa spoluprace s
prislusnymi komunitnimi, statnimi a vzdélavacimi institucemi (Spojené staty) a podpory rodicli v maximalizaci
kvality Zivota. Body, které je tfeba vzit v Gvahu:

SluZby IEP:

e Individualni vzdélavaci plan (IEP) poskytuje specialné navrZzenou vyuku a souvisejici sluzby détem, které splhuji
podminky.

e Sluzby IEP budou kazdorocné prezkoumany, aby se zjistilo, zda jsou nutné néjaké zmény.

e Zakon o specidlnim vzdélavani vyZaduje, aby déti, které maiji individualni vzdélavaci plan (IEP), byly ve Skole v co
nejméné omezujicim prostfedi a byly zahrnuty do bézného vzdélavani co nejvice, pokud a kde je to vhodné. Poradci
pro zrak by méli byt soucasti tymu IEP ditéte, aby podpofili pristup k u¢ebnim materialtim.

e PT, OT a logopedické sluzby budou poskytovany v ramci IEP v rozsahu, v jakém tato potfeba ovliviuje pFistup ditéte k
ucebni latce. Kromé toho Ize zvazit soukromé podptrné terapie podle potreb postizeného. Konkrétni doporuceni
ohledné typu terapie muize poskytnout vyvojovy pediatr. Jakmile zacne dité dospivat, mél by byt v ramci IEP
projednan a zahrnut plan prechodu. Tém, kterym jsou poskytovany sluzby podle individualniho vzdélavaciho planu,
je Skolsky obvod povinen poskytovat sluzby az do 21 let véku.

Plan 504 (8 504: americky federalni zakon, ktery zakazuje diskriminaci na zakladé zdravotniho postizeni) Ize zvaZit pro ty,
ktefi potfebuji Upravy nebo modifikace, jako je sezeni v predni asti tfidy, asistencni technologicka zafizeni, pomocnici pro
zapisovani, as navic mezi hodinami, upravené Ukoly a zvétSeny text.

Doporucuje se zapsat se do systému DDA (Developmental Disabilities Administration). DDA je americka vefejna agentura,
kterd poskytuje sluzby a podporu kvalifikovanym osobam. Zpusobilost se v jednotlivych statech lisi, ale obvykle se urcuje
podle diagndzy a/nebo souvisejicich kognitivnich/adaptivnich poruch.

Rodiny s omezenym pfijmem a zdroji mohou mit také narok na doplfikovy pfijem (SSI) pro své dité se zdravotnim
postizenim.



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

ZVLASTNI OPATRENI

Komunikace:

Zvazte vyhodnoceni alternativnich komunikacnich prostredk( (napt. augmentativni a alternativni komunikace).
[AAC]) pro osoby, které maiji problémy s vyjadfovanim. Hodnoceni AAC muZe provést logoped, ktery ma v této oblasti
odborné znalosti. Pfi hodnoceni se zohledni kognitivni schopnosti a smyslové postiZzeni, aby se urcila nejvhodnégjsi
forma komunikace. Zafizeni pro AAC mohou byt rdzného typu, od téch s nizkou technickou Urovni, jako je
komunikace prostfednictvim vymeény obrazkd, az po zafizeni s vysokou technickou Urovni, jako jsou zafizeni pro
generovani hlasu. Navzdory vSeobecnému presvédceni zafizeni AAC nebrani verbalnimu rozvoji fedi, ale naopak
podporuji optimalni rozvoj Feci a jazyka.

Asistencni technologie:
Oblast asisten¢nich technologii usla dlouhou cestu a mUlzZe rozsifit schopnosti. Mezi priklady patfi komunikacni
zafizeni, komunikacni tlacitka, prevod feci na text, psani na klavesnici a programy pro Cteni a psani.

Podpora motoriky:

Fyzioterapie se doporucuje pro maximalizaci pohyblivosti a sniZeni rizika pozdéjSich ortopedickych problémd. V
pfipadé potfeby zvazte pouZiti zdravotnickych prostfedkl( dlouhodobé spotfeby a polohovacich zafizeni (napf.
invalidni voziky, choditka, koupaci kfesla, ortézy, adaptivni kocarky). Ergoterapie se doporucuje pfi potizich s jemnou
motorikou, které ovliviuji adaptacni funkce, jako je pfijimani potravy, péce o sebe, oblékani a psani.

Specialni dieta:
Potize s prijmem potravy kojencl jsou bézné a projevuji se Spatnym sanim v raném détstvi nebo obtizemi pfi

pfechodu na pevnou stravu v pozdé&jSim véku. Potize s pfijmem potravy a polykanim mohou vyZzadovat zavedeni
gastrostomické sondy. Casta je zacpa.

Zuby:

KFivé (Spatné postavené) zuby a zubni kazy jsou béznymi priznaky OCNDS.

ALTERNATIVNI LECBA

Jedna se o zasahy, které nase rodiny vyzkousely a doporucily.

e Terapie aplikovanou behavioralni analyzou (ABA) e Behavioralni terapie

e Logopedie / logopedicka terapie e Muzikoterapie

e Ergoterapie e Hipoterapie

¢ Fyzioterapie ¢ Terapie - hra na podlaze
e VCasna intervence e Zrakova terapie

e Vcasna intenzivni behavioralni intervence e Komunikacni technologie

Specialisté, které nase rodiny vyzkousSely a doporucuiji:

¢ Genetik ¢ Ortoped

e Specialista na pFijem potravy / Vyzivovy poradce e Neuromuskularni lékar
e Stomatolog / ortodontista e Neurolog

¢ Pediatricky gynekolog e Epileptolog

¢ Oftalmolog e Endokrinolog

¢ Imunolog e Audiolog

e Kardiolog e Lékar ORL




PROGRAM REGIONALNICH AMBASADORU

Nasi regionalni ambasadofi jsou zodpovédni za budovani podplrné komunity OCNDS ve svém regionu. Regionalni
ambasadofi se spojuji s rodinami, které se potykaji se socialnimi a emocionalnimi problémy spojenymi s diagnézou,
lécbou a péci. Abychom co nejlépe podpofili nasi globalni komunitu, regionadlni ambasadori OCNDS pUsobi v rdznych
regionech a jazycich vcetné anglictiny, némciny, norstiny, Spanélstiny a nizozemstiny. MUZete se také spojit s mistni
komunitou, ziskat pfistup k mistnim zdrojim a Gcastnit se virtualnich i osobnich regionélnich akci. Pro vice informaci
napiste na info@csnk2a1foundation.org.

UZITECNE ZDROJE

CASTE DOTAZY K OCNDS
PFirucka pro rodice
Jednostrankovy prehled
Vizitka

Webové stranky:  www.csnk2alfoundation.org/

Facebook: @csnk2al

Instagram:  @csnk2a1_foundation

LinkedIn: CSNK2A1 Foundation

X: @csnk2alorg

Kontaktujte nas:

0 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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