OKUR-CHUNGIN

NEUROLOGINEN
KEHITYSOIREYHTYMA
(OCNDS)

Mika on Okur-Chungin neurologinen kehitysoireyhtyma?

Okur-Chungin neurologinen kehitysoireyhtyma (OCNDS) (OMIM # 617062) on
harvinainen geneettinen sairaus, joka tunnistettiin ensimmdisen kerran vuonna
2016. Kaikilla OCNDS-potilailla on jonkinasteinen kehitysviive ja/tai eroja aivojen
toiminnassa

Kuinka monella henkilolla on diagnosoitu OCNDS?

Tahdn mennessa yli 350 henkil6lla maailmanlaajuisesti on diagnosoitu OCNDS.
Tdmdn mddrdn odotetaan kasvavan WES:n kdyton lisddntyessd muilla maailman
alueilla.

Mika aiheuttaa OCNDS:aa?

OCNDS johtuu (CSNK2A1-geenin kromosomi 20:n heterotsygoottisista
mutaatioista

Millaisia mutaatioita OCNDS:ssa havaitaan?

OCNDS:ssd  esiintyy ~ missense- ~ (yleisin), ~ kehyssiitymd-, ~ stop-gain-,
silmukointikohta- ja kokonaisia tai osittaisia geenideleetiomutaatioita. Emme vield
tiedd, korreloivatko Kliinisten |6yddsten vaikeusaste ja eri mutaatiotyypit
keskenddn.

Miten OCNDS periytyy? Onko olemassa uusiutumisriskia?

(SNK2Al-mutaatiot ovat OCNDS-potilaassa uusia (de novo), eikd niitd ole
kummassakaan vanhemmassa. Vanhemmilla on yhden prosentin (1 %) riski
saada toinen lapsi, jolla on OCNDS tulevassa raskaudessa, koska on pieni
mahdollisuus, ettd toisella vanhemmalla oli ylimddrdisia muna- tai siittidsoluja,
joissa oli CSNK2A1-mutaatio. Jos OCNDS-potilaalla on lapsia, on 50 prosentin
riski CSNK2A1-mutaation vdlittymisestd lapsilleen.

Esiintyyko sukupuolieroja?

OCNDS vaikuttaa sekd miehiin ettd naisiin.

Onko olemassa sairausjarjestoa?
Voit ottaa yhteyttd CSNK2A1 (OCNDS) Foundationiin osoitteessa
https://www.csnk2alfoundation.org/

Miten voin tavoittaa muita perheita?
Voit olla yhteydessa perheisiin heiddn Facebook-ryhmadsivunsa
kautta

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

Mitka ovat OCNDS:n oireet?

OCNDS:n yleisimmat oireet ovat alla. Selvitimme edelleen, kuinka
usein nditd esiintyy ja minkd ikdisind ne yleensd esiintyvdt tai
hévidvat.
Puheviive/puhekyvyttomyys
Motorinen viive (eli kavely)
Alylliset vammat, ~oppimisvaikeudet, ~autismikirjohdirion
piirteet
Kdyttdytymiseen liittyvdt haasteet, kuten kiukuttelu, kdsien
rdpyttely ja muut stereotyyppiset liikkeet
Hairiintyneestd vuorokausirytmistd johtuvat uniongelmat
Neurologiset ongelmat, kuten alhainen lihasjanteys
(hypotonia), kémpeldt liikkeet, pieni pdd (mikrokefalia),
epilepsia (kouristuskohtaukset), kdvelyhdiriot
Epdspesifiset rakenteelliset poikkeavuudet aivoissa
Lyhytkasvuisuus; usein ilman kasvuhormonin puutetta
Ruokintavaikeudet syntymdstd alkaen; Refluksi (ndrdstys),
ummetus
Pienet korva- ja keuhkotulehdukset
Vddntyneet (vadrin kohdistuneet) hampaat ja ontelot
Yliliikkuvuus, tyrdt, lonkan dysplasia
Nékoongelmat, kuten karsastus, liki-’kaukondkdisyys,
hajataittoisuus
Pieni luuston muodonmuutos nikamissa

Voidaanko OCNDS:&a parantaa tai hoitaa?

OCNDS:& ei voida vield varmasti parantaa; on kuitenkin
ryhdyttdvd erityisiin toimenpiteisiin siihen liittyvien l6yddsten
varalta:

Puheterapia, mukaan lukien avustava viestintd, alkaen 12
kuukauden idstd

Ayn ja  kayttaytymisen  arvioinnit  asianmukaisella
koulutustuella

Fysio- ja toimintaterapia motoristen viiveiden vuoksi
Epilepsian ja kdvelyvaikeuksien tarkkailu ja arviointi

Kasvun seuranta ja mahaletkun kdyttd, jos ruokintaongelmia
esiintyy jatkuvasti

Nékokyvyn, hampaiden ja immuunijdrjestelmdn toiminnan
arviointi

Tarkempia suosituksia 16ytyy GeneReviewin OCNDS-luvusta
osoitteessa
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK581083/
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