OKUR-CHUNG

NEURODEVELOPMENTAL

SYNDROME (OCNDS)

Co je Okur-Chungiiv neurovyvojovy syndrom?
Okur-Chungiiv neurovjvojovy syndrom (OCNDS) (OMIM # 617062) je
vzdcnd genetickd porucha, kterd byla poprvé popsana v roce 2016. Kaidy
Clovék s OCNDS mé urcity stupefl opoZdéni vjvoje a/nebo odliSnosti ve
funkci mozku.

U kolika jedincii je OCNDS diagnostikovan?

OCNDS byla dosud diagnostikovan u vice neZ 350 osob na celém svété.
OCekdvd se, Ze s rostoucim vyuzivanim metody WES v dalSich regionech
svéta se bude tento tdaj zvySovat.

Co OCNDS zpiisobuje?

PFitinou OCNDS jsou heterozygotni mutace v genu CSNK2AT na
chromozomu 20.

Jaké typy mutaci se vyskytuji u OCNDS?

U OCNDS se vyskytuji nasledujici typy mutaci: missense (nejb&ngjsi),
frameshift (posun Ctecho rdmce), stop-gain (mutace vedouci k
predtasnému stop kodonu), mutace na splice-site (misto pro splicing) a
Uplné nebo Cdstetné delece genu. Zatim nevime, zda zdvaZnost Klinickych
ndlezli souvisf s riiznymi typy mutaci.

Jak se OCNDS dédi? Hrozi riziko recidivy?

Mutace v genu CSNK2A1 jsou u jedince s OCNDS nové (de novo) a
nejsou pritomny u Zadného z rodicd. Riziko, Ze rodice budou mit v
budoucim thotenstvi dal3i dité s OCNDS, je ~1 %, protoZe existuje mald
pravdépodobnost, Ze jeden z roditli mél dalsi vajitka nebo spermie s
mutaci v genu CSNK2A1. Pokud md jedinec s OCNDS déti, existuje 50%
riziko pfenosu mutace CSNK2A1 na jeho déti.

Existuje néjaka genderova predpojatost?
OCNDS postihuje muZe i Zeny.

Existuje néjaka organizace zamérena na tuto
nemoc?
Nadaci CSNK2A1 (OCNDS) miZete kontaktovat na

https://www.csnk2alfoundation.org/

Jak mohu kontaktovat ostatni rodiny?
S rodinami se mzete spojit prostrednictvim stranky jejich
skupiny na Facebooku.

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

Jaké jsou priznaky OCNDS?

Nejlast&jsi pfiznaky OCNDS jsou uvedeny niZe. Stdle
zjistujeme, jak Casto se tyto jevy vyskytuji a v jakych v€kovyich
obdobich obvykle nastavaji nebo ustupuji.

* QOpozdéni feti/neschopnost mluvit

Zpozdéni motoriky (tj. chiize)

MentdlIni postiZeni, poruchy uceni, znaky poruch autistického
spektra

Problémy chovanl, jako jsou zdchvaty vzteku, mdvani rukama
a jiné stereotypni pohyby

Problémy se spankem v diisledku naruseného cirkadianniho
rytmu

Neurologické problémy, jako je nizky svalovy tonus
(hypotonie), nemotorné pohyby, mald hlava (mikrocefalie),
epilepsie (zdchvaty), poruchy chiize.

Nespecifické strukturdni abnormality v mozku

Maly variist; Casto bez nedostatku rlistového hormonu

PotiZe s pfijmem potravy od narozenf; reflux (pélenf Zahy),
7dcpa

Drobné infekce usf a plic

KFivé (Spatné zarovnané) zuby a zubni kazy

Hypermobilita, hernie, dysplazie kycelniho kloubu

Problémy se zrakem, jako je Silhavost, astigmatismus na
blizko/dalku

Mimné skeletdIni deformity v obratlich

Existuje na OCNDS néjaky Iék nebo Iécha?

Na OCNDS dosud neexistuje definitivni I€k, nicméné, je
tfeba pfijmout specifickd opatfeni pro souvisejici projevy:

* |ogopedickd terapie, vietné asistované komunikace, od 12

mésicd veku

* Posouzeni intelektu a chovani s odpovidajici vzdéldvaci

podporou

e Fyzickd a pracovni terapie pfi motorickém opozdéni
e Sledovanf a vyhodnocovanf epilepsie a potizi s chiizf
e Sledovanf rlistu a poufiti G-trubic v pifpadé pretrvavajicich

s

problémii s pjmem potravy

* \yhodnocenf zraku, zub{i a funkce imunitniho systému
e Podrobnéjsi doporuceni naleznete v kapitole OCNDS na

strankdch GeneReviews na
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK581083/
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