OKUR-CHUNGIN NEUROKEHITYSOIREYHTYMAN
(OCNDS) HOITOSUOSITUKSET

HUOMAA:

Nama tiedot ovat tarkoitetut ainoastaan tiedotus- ja koulutustarkoituksiin, eivatka korvaa
ammattimaista ladketieteellista neuvontaa tai terveydenhuollon ammattilaisten ohjeita. Kysy laakariltasi
ladketieteellisia neuvoja.

VITTEET
Verkkoyhteison raportit: OCNDS Gene Reviews Chapter

MAARITELMA
OCNDS on neurologinen kehitysoireyhtyma, jonka aiheuttavat CSNK2A1-geenin variantit ("mutaatiot"),
ja OCNDS sijaitsee kromosomissa 20.

DIAGNOOSI
OCNDS diagnosoidaan molekyyligeneettisilla testeilla, yleisimmin geneettisilla verikokeilla, kuten
Whole Exome Sequencing (WES) tai Whole Genome Sequencing (WGS).

PERINNOLLISYYS

Jokaisella ihmisella on syntyessaan kaksi kopiota CSNK2A1-geenista. OCNDS on autosomaalinen
hallitseva tila, mika tarkoittaa, etta yksi geenin kopio on terve ja toisessa kopiossa on oireyhtyman
aiheuttava mutaatio. Tyypillisesti mutaatio on de novo tai "uusi”, mika tarkoittaa, etta se ei ollut
lasna kummassakaan vanhemmassa.

PERHESUUNNITTELU

WKun OCNDS on de novo tai uusi (eli kummallakaan vanhemmalla ei ole mutaatiota), jos
vanhemmat saavat lisaa lapsia, heilla on alle yhden prosentin riski saada toinen sairastunut lapsi.
Henkil6illa, joilla on OCNDS, on 50 prosentin todennakoisyys siirtaa se lapsilleen.

YHTEISET OMINAISUUDET

OCNDS -vaikutukset vaihtelevat esiintyvyydeltaan ja vakavuudeltaan yksil6ittain. Taulukossa on
yhteenveto tarkeimmista oireista, jotka on raportoitu OCNDS-tautia sairastavia henkiloita koskevissa
julkaisuissa. Kehitysviive vaikuttaa kaikkiin kehityksen osa-alueisiin, mutta useimmilla henkil6illa
kielelliset taidot ovat heikentyneet enemman kuin karkeamotoriset taidot. Huomaa, etta naita oireita ei
valttamatta esiinny kaikilla diagnoosin saaneilla.



https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK581083/
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SUOSITELTU TOIMENPITEIDEN SAANNOLLISYYS

Hoitojen maksimointi erityisesti varhaisessa kehitysvaiheessa on osoittautunut hyddylliseksi. Perheita rohkaistaan
hakeutumaan hoitoihin tinkimatta mielenterveydestaan ja koko perheen eldamanlaadusta. Suosittelemme, ettd otat
yhteytta paikallisiin vammaisryhmiin saadaksesi paremman kasityksen kaytettavissa olevista resursseista.

KEHITYSVIIVEIDEN HALLINTA

Per Gene Reviews -artikkeli: OCNDS Gene Review

Kehityspediatrin konsultointia suositellaan, jotta voidaan varmistaa asianmukaisten yhteison, valtion ja koulutuslaitosten
osallistuminen ja tukea vanhempia elamanlaadun maksimoimisessa.

Seuraavat tiedot edustavat tyypillisia hoitosuosituksia henkil6ille, joilla on kehitysviivastyma Yhdysvalloissa. Tavanomaiset
suositukset voivat vaihdella maittain.

0-3-vuotiaat: Varhaiseen interventio-ohjelmaan ohjaamista suositellaan, jotta lapsi paasee toiminta-, fysio-, puhe- ja
ruokintaterapiaan seka lasten mielenterveyspalveluihin, erityisopettajille ja aistivamma-asiantuntijoille. Yhdysvalloissa varhainen
interventio on liittovaltion rahoittama ohjelma, joka on saatavilla kaikissa osavaltioissa ja joka tarjoaa kotipalveluita yksil6llisiin
hoitotarpeisiin.

3-5-vuotiaat: Yhdysvalloissa suositellaan kehittavaa esikoulua paikallisen julkisen koulupiirin kautta. Ennen sijoitusta
oppilaitokseen tehdaan arviointi tarvittavien palvelujen ja terapioiden maarittamiseksi, ja yksiléllinen opetussuunnitelma (IEP)
laaditaan niille, jotka ovat oikeutettuja siihen todetun motorisen, kielellisen, sosiaalisen tai kognitiivisen viiveen perusteella.
Varhainen interventio-ohjelma tyypillisesti auttaa tassa siirtymassa. Kehittava esikoulu on keskitetty; lapsille, joiden terveydentila
on lilan epavakaa koulunkayntiin, tarjotaan kotipalveluja.

Yhdysvaltojen varhaisen interventio-ohjelman yhteystiedot osavaltioittain | CDC
Osavaltion poikkeuslupaluettelo | Medicaid

Kaiken ikaiset: Kehityspediatrin neuvontaa suositellaan, jotta voidaan varmistaa asianmukaisten yhteison, valtion
ja koulutuslaitosten osallistuminen Yhdysvalloissa ja tukea vanhempia elamanlaadun maksimoimisessa. Muutamia
huomioitavia asioita:

IEP-palvelut:

* |EP tarjoaa erityisopetusta ja siihen liittyvia palveluja niille lapsille, jotka ovat siihen oikeutettuja.

¢ |EP-palvelut tarkistetaan vuosittain sen maarittamiseksi, tarvitaanko niihin muutoksia.

e Erityisopetuslaissa edellytetaan, etta IEP:n piiriin kuuluvat lapset ovat koulussa mahdollisimman vahan
rajoittavassa ymparistdssa ja etta heidat otetaan mukaan yleisopetukseen niin paljon kuin mahdollista ja silloin
kun se on tarkoituksenmukaista. Na6n ammattilaisten tulisi olla osa lapsen IEP-tiimig, jotta he voivat tukea
akateemisen materiaalin saatavuutta.

e PT-, OT- ja puhepalveluita tarjotaan IEP:ssa siltd osin kuin tarve vaikuttaa lapsen paasyyn oppimateriaaliin.
Taman lisaksi voidaan harkita yksityisia tukihoitoja, jotka perustuvat sairastuneen yksiléllisiin tarpeisiin.
Kehityspediatri voi antaa erityisia suosituksia hoidon tyypista. Kun lapsi tulee teini-ikaan,
siirtymasuunnitelmasta tulisi keskustella ja se tulee sisallyttaa IEP:hen. IEP-palvelujen piirissa oleville oppilaille
julkisen koulun on tarjottava palveluja 21 ikavuoteen asti.

504-suunnitelmaa (Osa 504: Yhdysvaltain liittovaltion laki, joka kieltdad vammaisuuteen perustuvan syrjinnan)
voidaan harkita niille, jotka tarvitsevat mukautuksia tai muutoksia, kuten istumapaikkoja luokan edessa, teknisia
apuvalineita, luokkahuoneen kirjureita, lisdaikaa oppituntien valissd, mukautettuja tehtavia ja suurennettua tekstia.

Kehitysvammaishallintoon (DDA) ilmoittautumista suositellaan. DDA on yhdysvaltalainen julkinen virasto, joka
tarjoaa palveluja ja tukea oikeutetuille henkil6ille. Tukikelpoisuus vaihtelee osavaltioittain, mutta se maaraytyy
yleensa diagnoosin ja/tai siihen liittyvien kognitiivisten tai sopeutumisvaikeuksien perusteella.

Perheet, joilla on rajalliset tulot ja resurssit, voivat my6s saada lisaturvatuloa (SSI) vammaisesta lapsestaan.



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

ASUMISEN ERITYISJARJESTELYT

Kommunikointi:

Harkitaan vaihtoehtoisten kommunikointikeinojen arviointia (esim. tdydentava ja vaihtoehtoinen kommunikointi
[AAC]) henkildille, joilla on merkittavia kielellisia haasteita. AAC-arvioinnin voi suorittaa alaan perehtynyt puhekielen
patologi. Arvioinnissa otetaan huomioon kognitiiviset kyvyt ja sensoriset hairidt sopivimman kommunikaatiotavan
maarittamiseksi. AAC-laitteet voivat vaihdella matalan teknologian, kuten kuvanvaihtoviestinta, korkean teknologian,
kuten aanen tuottavien laitteiden, valilla. Toisin kuin yleisesti luullaan, AAC-laitteet eivat esta puheen suullista
kehitysta, vaan pikemminkin tukevat optimaalista puheen ja kielen kehitysta.

Avustava teknologia:
Aputeknologian ala on kehittynyt pitkdlle ja voi laajentaa kykyja. Joitakin esimerkkeja ovat viestintalaitteet,
viestintapainikkeet, puheen muuntaminen tekstiksi, konekirjoittaminen ja luku-/kirjoitusohjelmia.

Motorinen tuki:

Fysioterapiaa suositellaan liikkkuvuuden maksimoimiseksi ja my6hemmin ilmenevien ortopedisten ongelmien riskin
vahentamiseksi. Harkitse kestavien laaketieteellisten laitteiden ja asentolaitteiden kdyttéa tarvittaessa (esim.
pyoratuolit, kavelyapu, kylpytuolit, ortoosit, mukautuvat rattaat). Toimintaterapiaa suositellaan, jos potilaalla on
vaikeuksia hienomotorisissa taidoissa, jotka vaikuttavat sopeutumistoimintoihin, kuten ruokailuun, hygieniaan,
pukeutumiseen ja kirjoittamiseen.

Erikoisruokavalio:

Vauvojen ruokailuvaikeudet ovat yleisid, ja ne ilmenevat imemisvaikeuksina vauvaidssa tai vaikeutena siirtya
kiinteisiin ruokiin myéhemmin vauvaiassa. Ruokinta- ja nielemisvaikeudet voivat vaatia ruokintaletkun asettamista.
Ummetus on yleista.

Hammaslaaketiede:
Vinot (vaarassa asennossa) hampaat ja reikiintyminen ovat yleisia OCNDS-oireita.

VAIHTOEHTOISET HOIDOT

Nama ovat toimenpiteitd, joita perheemme ovat kokeilleet ja suositelleet.

e Soveltava kayttaytymisanalyysiterapia (ABA) e Kayttaytymisterapia
e Puhe-/kielipatologia tai puheterapia e Musiikkiterapia

e Toimintaterapia e Hevosterapia

e Fysioterapia e Lattia-aikaterapia
e Varhainen interventio ¢ Nakoterapia

e Varhainen intensiivinen e Viestintatekniikka

kayttaytymisinterventio

Erikoisasiantuntijoita, joita perheemme ovat kokeilleet ja suositelleet:

e Geneetikko e Ortopedi

e Ruokinta-/ravitsemusterapeultti e Neuromuskulaarinen laakari
¢ Hammaslaakari/oikomishoito ¢ Neurologi

e Lasten gynekologi ¢ Epileptologi

e Silmalaakari e Endokrinologi

¢ Immunologi e Audiologi

e Kardiologi e Korva-, nena- ja

kurkkutautien erikoislaakari




ALUEELLINEN LAHETTILASOHJELMA

Alueelliset lahettilaamme ovat vastuussa tukevan OCNDS-yhteisén rakentamisesta maaratylle alueelleen. Alueelliset
lahettilaat ovat yhteydessa perheisiin, kun he suunnistavat diagnoosin, hoidon ja hallinnan sosiaalisten ja
emotionaalisten haasteiden parissa. Tukeakseen maailmanlaajuista yhteiséamme parhaiten OCNDS:n alueelliset
lahettilaat toimivat eri alueilla ja kielilla, mukaan lukien englanti, saksa, norja, espanja ja hollanti. Voit olla yhteydessa
paikalliseen yhteis00si ja kayttaa paikallisia resursseja seka osallistua virtuaalisiin ja henkilékohtaisiin alueellisiin
tapahtumiin. Laheta sahkdpostia osoitteeseen info@csnk2a1foundation.org saadaksesi lisatietoja.

HYODYLLISET RESURSSIT

OCNDS:n UKK
Esite vanhemmille
Lyhyt esite
Kayntikortti

Verkkosivusto: www.csnk2a1foundation.org/

Facebook: @csnk2a1
Instagram: @csnk2a1_foundation
Linkedin: CSNK2A1 Foundation

X (ent. Twitter): @csnk2alorg

Ota yhteytta:

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