OKUR-CHUNG NEUROUDVIKLINGSMASSIG
SYNDROM (OCNDS) PLEJEANBEFALINGER

BEMZARK:

Dette er kun til informations- og uddannelsesformal og erstatter ikke professionel medicinsk radgivning
eller konsultationer med sundhedspersonale. Radfer dig med dit leegefaglige team for medicinsk
radgivning.

REFERENCER

Rapporter fra online faellesskabet: OCNDS gen-anmeldelser kapitel

DEFINITION

OCNDS er et neuroudviklingsmaessigt syndrom forarsaget af varianter ('mutationer’) i CSNK2A1-
genet, hvor[1] OCNDS er placeret pa kromosom 20.

DIAGNOSE

OCNDS diagnosticeres gennem molekyleer genetisk testning, mere almindeligt gennem genetiske
blodprever sdsom Hel Exome-sekvensering (WES) eller Sekvensering af hel genom (WGS).

ARV

Alle er fadt med to kopier af CSNK2A1-genet. OCNDS er en autosomal dominant tilstand, som betyder,
at den ene kopi af genet er sund, og den anden kopi har en mutation, der forarsager syndromet. Typisk
er mutationen de novo eller "ny", hvilket betyder, at den ikke var til stede hos nogen af forzeldrene.

FAMILIEPLANLZAGNING

Nar OCNDS er de novo eller ny (hvilket betyder, at ingen af foraeldrene har mutationen), hvis
foraeldrene har flere bgrn, har de mindre end en 1% risiko for at fa et andet pavirket barn.
Personer med OCNDS har 50 % chance for at give det videre til deres barn.

FALLES KENDETEGN

Virkningen af OCNDS varierer i forekomst og svaerhedsgrad blandt enkeltpersoner. Tabellen
opsummerer de vigtigste symptomer der er rapporteret i publikationer om personer med OCNDS.
Udviklingsmaessig forsinkelse pavirker alle udviklingsomrader, men sproget er mere svaekket end
grovmotoriske faerdigheder hos de fleste enkeltpersoner. Bemaerk venligst, at disse symptomer kan
eller er maske ikke til stede for alle med diagnosen.



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

FALLES KENDETEGN FOR OCNDS

Symptom Potentiel indvirkning  Anbefalet evaluering Anbefalet indgreb
Mikrocefali Mindre hovedsterrelse MR om ngdvendigt Ingen
Besvaer med:
¢ Mobilitet . Fysioterapi e PT&OT
Hypotoni » Dagliglivets aktiviteter ysioterapi * Fysisk medicin & genoptraening

* Lgse/hyperekstension af led pa
grund af nedsat muskeltonus

e Ergoterapi

e Ortopedi

Forsinkelser i tale

Taleforsinkelse

e Talevurdering
¢ AAC-evaluering

e Taleterapi
¢ Alternative kommunikationsmetoder

Synsvanskeligheder

Strabismus og refraktionsanomali

Oftalmologisk vurdering

Oftalmologisk vurdering hvert 1-3 ar

Spiseudfordringer

Problemer med at tygge og synke,
spisevaegring

Ernaeringsterapi (normalt fra en
ergo- eller talepaedagog)

Muligt behov for en NG-slange eller G-
slange

Gastrointestinale
udfordringer

Forstoppelse

Overvagning for igangvaerende
spiseproblemer og tegn/symptomer
pa forstoppelse.

Afferingsbledgeringsmidler, prokinetik,
osmotiske midler eller affgringsmidler
efter behov

Anfald

Forskellige typer

Neurologi (EEG) og hoved MR

Ingen

Global
udviklingsforsinkelse

Pavirker alle udviklingsomrader: sprog
og motorik

Udviklingsmaessig paediatri

Regelmaessige og hyppige terapier

Sevn udfordringer

Besvaer med at falde i s@vn eller forblive
i sevn, sgavnapng

¢ Klinik for sevnproblemer
e Undersggelse af sgvn

Ingen

Indlaeringsvanskelig
heder

Udfordringer i skolen

Specialpaedagogisk hold

e Szrlige overnatningssteder
e Hypotoni og kommunikationsstgtte

Adfaerdsmaessige

e Stereotypiske bevaegelser

e Autisme spektrum lidelse

e Aggressivitet og raserianfald
e ADD/ADHD

Individuel uddannelsesplan (IEP)

Miljgstatter: mindst restriktive milje

Orale strukturelle
forskelle

Skaeve (fejljusterede) taender og huller

Tandlaege eller ortodonti

e Tandbehandlinger
e Potentiel ortodontisk behandling

Muskuloskeletale

Skoliose, kyphoscoliosis (mindre
almindelig)

Ortopaed

Ingen

Hjertetilstand

Medfgdte hjertefejl

Kardiolog (EKG), ekkokardiografi

Regelmaessig overvagning af kardiolog

Sensoriske
udfordringer

Autisme

Anvendt adfeerdsanalyse (ABA)

Konsultation med en bgrnelege inden
for udvikling




ANBEFALET FREKVENS FOR INTERVENTIONER

Maksimering af terapier, iser gennem tidlig udvikling, har vist sig gavnligt. Familier opfordres til at fa adgang til
behandlinger uden at ofre deres mentale sundhed og livskvaliteten for hele familien. Vi anbefaler, at du kontakter
lokale handicapgrupper for at fa en bedre forstaelse af de tilgeengelige ressourcer.

UDVIKLING FORSINKER STYRING

Artikel om genanmeldelser: OCNDS genanmeldelsew

Det anbefales at konsultere en bgrnelaege inden for udvikling for at sikre en inddragelse af passende samfunds-, stats- og
uddannelsesorganer og for at stette foraeldre i at maksimere deres livskvalitet.

Felgende oplysninger repraesenterer typiske administrationsmaessige anbefalinger for personer med udviklingsforsinkelse i USA;
standardanbefalinger kan variere fra land til land.

Alder 0-3 ar: Henvisning til et tidligt interventionsprogram anbefales for adgang til ergo-, fysisk-, tale- og ernaeringsterapi samt
spaedbgrns mentale sundhedstjenester, specialpsedagoger og specialister i sensorisk funktionsnedseettelse. | USA er tidlig
intervention et federalt finansieret program, der er tilgaengeligt i alle stater, og som leverer hjemmetjenester for at malrette
individuelle terapibehov.

Alder 3-5 ar: | USA anbefales udviklende fgrskole gennem det lokale offentlige skoledistrikt. Fer anbringelse foretages en
evaluering for at bestemme de ngdvendige tjenester og terapier, og der udvikles en individualiseret uddannelsesplan (IEP) for
dem, der kvalificerer sig baseret pa etableret motorisk, sproglig, social eller kognitiv forsinkelse. Det tidlige indsatsprogram
hjeelper typisk med denne overgang. Udviklingsmaessig farskole er centerbaseret; for barn, der er for medicinsk ustabile til at
deltage, tilbydes tjenester i hjemmet.

Kontaktoplysninger for tidlig intervention efter stat | CDC
Statens dispensationsliste | Medicaid

Alle aldre: Det anbefales at konsultere en bgrnelaege inden for udvikling for at sikre inddragelsen af passende
samfunds-, stats- og uddannelsesorganer (USA) og for at statte foreeldrene i at maksimere deres livskvalitet. Nogle
spergsmal at overveje:

IEP-tjenester:

e En IEP leverer specielt designet undervisning og relaterede tjenester til barn, der er kvalificerede.

* |EP-tjenester vil blive gennemgaet arligt for at afgere, om der er behov for aendringer.

e Lovgivningen om specialundervisning kraever, at barn, der deltager i en IEP, skal veere i det mindst restriktive
milje, der er muligt i skolen, og inkluderet i almen undervisning sa meget som muligt, nar og hvor det er
relevant. Synskonsulenter bar vaere en del af barnets IEP-gruppe for at understgtte adgangen til akademisk
materiale.

e PT, OT og taletjenester vil blive leveret i IEP i det omfang, behovet pavirker barnets adgang til akademisk
materiale. Ud over det kan private stattende behandlinger baseret pa den bergrte persons behov overvejes.
Specifikke anbefalinger i forhold til type af terapi kan gives af en barnelaege inden for udvikling. Nar et barn gar
ind i teenagedrene, ber en overgangsplan diskuteres og indarbejdes i IEP. For dem, der modtager |IEP-tjenester,
er det offentlige skoledistrikt forpligtet til at levere tjenester indtil det fyldte 21 ar.

En 504-plan (sektion 504: en amerikansk federal lov, der forbyder diskrimination pa grund af handicap) kan
overvejes for dem, der har brug for tilpasninger eller andringer som f.eks. siddepladser foran i klassen,
hjeelpemidler, klasselaerere, ekstra tid mellem klasserne, modificerede opgaver og forsterret tekst.

Tilmelding til udviklingshaemnings administration (DDA) anbefales. DDA er et amerikansk offentligt agentur, der
leverer tjenester og support til kvalificerede enkeltpersoner. Berettigelse er forskellig fra stat, men bestemmes
typisk af diagnose og/eller tilknyttede kognitive/adapterede handicap.

Familier med en begraenset indkomst og ressourcer kan ogsa kvalificere sig til supplerende sikkerhedsindkomst
(SSI) for deres barn med handicap.



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

S/AERLIGE HENSYN

Meddelelse:

Overvej evaluering for alternative kommunikationsmidler (f.eks. supplerende og alternativ kommunikation)

[AAC]) for enkeltpersoner med udtryksmaessige sprogvanskeligheder. En AAC-evaluering kan gennemferes af en
tale-sprog-patolog, der har ekspertise pa omradet. Evalueringen vil overveje kognitive evner og sensoriske
svaekkelser for at bestemme den mest passende form for kommunikation. AAC-enheder kan variere fra
lavteknologiske, sdsom billedudvekslingskommunikation, til hgjteknologiske, sdsom stemmegenererende enheder. |
modsaetning til hvad mange tror, hindrer AAC-enheder ikke verbal udvikling af tale, men understgtter snarere
optimal tale- og sprogudvikling.

Hjeelpeteknologi:
Omradet for afhjelpende teknologi er ndet langt og kan udvide evnerne. Nogle eksempler omfatter
kommunikationsenheder, kommunikationsknapper, tale til tekst, skrivning og lsese/skrive programmer.

Motorisk stotte:

Fysioterapi anbefales for at maksimere mobiliteten og for at reducere risikoen for senere opstaede ortopaediske
problemer. Overvej brug af holdbart medicinsk udstyr og positioneringsanordninger efter behov (f.eks. karestole,
rollatorer, badestole, ortopadiske, adaptive gangstativer). Ergoterapi anbefales til vanskeligheder med finmotorik,
der pavirker adaptiv funktion sdsom spisning, pleje, pakleedning og skrivning.

Seerlig dieet:

Spaedberns spisevanskeligheder er almindelige og manifesterer sig som darlig amning i den tidlige barndom eller
vanskeligheder med at skifte til fast fede senere hen i barndommens tidlige ar. Ernaerings- og synkebesvaer kan
kraeve placering af en gastrisk sonde. Forstoppelse er almindelig.

Taender:
Skaeve (fejljusterede) teender og huller er almindelige symptomer pa OCNDS.

ALTERNATIVE TERAPIER

Disse er indgreb, som vores familier har afprgvet og anbefalet.

¢ Anvendt adfeerdsanalyseterapi (ABA) e Adfeerdsterapi

e Tale/sprog patologi/taleterapi ¢ Musikterapi

e Ergoterapi e Hesteterapi

e Fysisk terapi/Fysioterapi e Terapi pa gulvet

e Tidlig indgriben e Synsterapi

¢ Tidlig intensiv adfeerdsmaessig intervention ¢ Kommunikationsteknologi

En specialist vores familier har prgvet og anbefalet:

e Genetiker e Ortopeed

e Spisning/Ernaeringsekspert e Neuromuskulger
e Tandlaege/ortodontist ¢ Neurolog

e Padiatrisk gynaekolog e Epileptolog

e Qjenlaege e Endokrinolog

e Immunolog ¢ Audiolog

e Kardiolog ® (re naese og hals




REGIONAL AMBASSADO@R PROGRAM

Vores regionale ambassadgrer er ansvarlige for at opbygge et stgttende OCNDS-faellesskab inden for deres tildelte
region. Regionale ambassadgrer forbinder med familier, nar de navigerer i de sociale og felelsesmaessige
udfordringer med diagnose, behandling og administration. For bedst muligt at stette vores globale feellesskab,
spander OCNDS regionale ambassadarer pa tveers af regioner og sprog, herunder engelsk, tysk, norsk, spansk og
hollandsk. Du kan oprette forbindelse til dit lokalsamfund og fa adgang til lokale ressourcer samt deltage i virtuelle
og personlige regionale begivenheder. E-mail info@csnk2a1foundation.org for at lsere mere.

NYTTIGE RESSOURCER

OCNDS OFTE STILLEDE SP@RGSMAL
Foraeldrehaefte
En sides info
Visitkort

Hjemmeside: www.csnk2a1foundation.org/

Facebook: @csnk2al

Instagram: @csnk2a1_foundation

LinkedIn: CSNK2A1 Foundation

X: @csnk2alorg

Kontakt os:

(© 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
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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