OKUR-CHUNG IDEGFEJLODESI SZINDROMA
(OCNDS) APOLASI AJANLASOK

MEGJEGYZES:

Ez csak tajékoztatasi és oktatasi célokat szolgal, és nem helyettesiti a a szakszer( orvosi tanacsadast vagy
az egészsegugyi szakemberekkel vald konzultaciot. Kérjuk, orvosi tanacseért forduljon orvosi szakértd
csapatahoz.

HIVATKOZASOK
Az online kdzosség jelentései: OCNDS Gene Reviews fejezet

MEGHATAROZAS

Az OCNDS egy idegrendszeri fejl6dési szindroma, amelyet a CSNK2A1 gén variansai (,mutaciok”)
okoznak, amely OCNDS a 20-as kromoszéman talalhaté.

DIAGNOZIS

Az OCNDS-t molekularis genetikai vizsgalattal diagnosztizaljak, gyakrabban olyan genetikai
vérvizsgalatokkal, mint a teljes exome szekvenalas (WES) vagy a teljes genom szekvenalas (WGS).

OROKLES
Mindenki a CSNK2A1 gén két masolataval szuletik. Az OCNDS egy autoszomalis dominans allapot, ami azt

jelenti, hogy a gén egyik masolata egészséges, a masik masolatban pedig a szindrémat okozé mutacio
talalhaté. A mutacié jellemz6en de novo vagy ,Uj", ami azt jelenti, hogy egyik szulénél sem volt jelen.

CSALADTERVEZES

Ha az OCNDS de novo vagy Uj (ami azt jelenti, hogy egyik szul6 sem rendelkezik mutaciéval), ha a
szul6knek tobb gyermekuk van, akkor kevesebb, mint egy 1% egy masik érintett gyermek sziletésének
kockazata. Az OCNDS-ben szenvedd egyének 50%-o0s eséllyel tovabbadjak a mutaciot gyermekeiknek.

KOZzO0S JELLEMZOK

Az OCNDS hatasa egyénenként eltérd el6fordulasu és sulyossagu. A tablazat 6sszefoglalja az OCNDS-ben szenvedd
személyekrél sz616 publikacidkban kozolt fébb tuneteket. A fejlédési elmaradas a fejlddés minden terlletére
hatassal van, de a nyelvi képességek a legtobb embernél jobban karosodnak, mint a motoros képességek. Kérjuk,
vegye figyelembe, hogy ezek a tiinetek nem feltétlenul jelentkeznek minden OCNDS-sel diagnosztizalt személynél.



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

AZ OCNDS KOZOS JELLEMZOI
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AJANLOTT BEAVATKOZASOK GYAKORISAGA

A teradpiak maximalizalasa, kuléndsen a korai fejlesztés révén, hasznosnak bizonyult. A csaladokat arra batoritjak, hogy a
terapidkhoz ugy férjenek hozza, hogy kdzben ne kelljen feldldozniuk mentalis egészségiket és az egész csalad életmindségét.
Javasoljuk, hogy vegye fel a kapcsolatot a helyi fogyatékkal él6k csoportjaival, hogy jobban megismerje a rendelkezésre allé
forrasokat.

FEJLODESI ELMARADASOK KEZELESE

A Gene Reviews cikk alapjan: OCNDS Gene Review

A megfeleld kdzosségi, allami és oktatasi szervek bevonasanak biztositasa és a szll6k tamogatasa érdekében ajanlott konzultalni
egy fejlédési gyermekorvossal az életmin8ség maximalizalasaban.

Az alabbiakban tipikus kezelési ajanlasok szerepelnek az Egyesiilt Allamokban a fejlédésben elmaradt személyek szdmara; a
szabvanyos ajanlasok orszagonként eltérdek lehetnek.

0-3 éves korig: A foglalkozasi, fizikai, beszéd- és etetési terapidhoz, valamint csecsemd mentalis egészséglgyi szolgaltatasokhoz,
gyoégypedagbgusokhoz és érzékszervi fogyatékossaggal foglalkozé szakemberekhez vald hozzaféréshez ajanlott a korai
intervenciés programra val6é beutalds. Az Egyesiilt Allamokban a korai intervencié egy szévetségi finanszirozasu, minden
allamban elérhetd program, amely otthoni szolgaltatasokat nyujt az egyéni terapias sziikségletek megcélzasara.

3-5 éves korig: Az Egyesiilt Allamokban a helyi allami iskolai korzeten keresztiil fejleszté dvoda igénybevétele ajanlott. Az
elhelyezés el6tt értékelést végeznek a szikséges szolgaltatasok és terapiak meghatarozasa céljabol, és egyénre szabott oktatasi
tervet (IEP) dolgoznak ki azok szamara, akik megallapitott motoros, nyelvi, szocidlis vagy kognitiv elmaradas alapjan arra
jogosultak. A korai intervenciés program jellemz8en ezt az atmenetet segiti. A foglalkozdsokra a fejlesztéévoda kdzpontjdban
kerUl sor; az egészségugyi szempontbdl a részvételhez tul instabil gyermekek otthoni szolgaltatasokban részesulnek.

A korai beavatkozassal kapcsolatos elérhetdségek allamonként | CDC
Allami engedmények listaja | Medicaid

Minden korosztaly: A megfelel6 kdzdsségi, allami és oktatasi szervek (Egyesiilt Allamok) bevonaséanak biztositasa
és a szul8k tamogatasa érdekében ajanlott konzultalni egy fejl6dési gyermekorvossal az életminfség
maximalizaldsaban. Néhany megfontolandé kérdés:

IEP szolgaltatasok:

o Az IEP specidlisan kialakitott oktatast és kapcsolédé szolgaltatasokat nyUjt az arra jogosult gyermekek szamara.

e Az |EP szolgaltatasait évente felUlvizsgaljak annak megallapitdsa érdekében, hogy sziikség van-e valtoztatasra.

e A specialis oktatasrél szo6l6 torvény el8irja, hogy az IEP-ben részt vevs gyermekek az iskolaban a lehetd legkevésbé korlatozé
kornyezetben legyenek, és amennyire csak lehetséges, az altalanos oktatasban részt vegyenek, amikor és ahol ez megfelel8
szamukra.

e A latastanacsaddknak részt kell vennilk a gyermek IEP-csapataban, hogy tdmogassak a tudomanyos anyagokhoz valé
hozzaférést.

e A PT, OT és beszédszolgaltatast az IEP keretében biztositjak, amennyiben a szikséglet befolyasolja a gyermek tanulmanyi
anyagokhoz valé hozzaférését. Ezen tulmendéen az érintett egyén szikségletei alapjan egyéni tdmogaté terdpiak is széba
johetnek. A terapia tipusara vonatkozoan specialis ajanlasokat a fejleszté gyermekorvos tehet.

¢ Amint a gyermek belép a tinédzserkorba, egy atmeneti tervet kell kidolgozni, és be kell azt épiteni az IEP-be. Azok szamara,
akik IEP szolgaltatasban részesuinek, az allami iskolakdrzet a szolgaltatasokat 21 éves korukig koteles nyujtani.

Az 504-es terv (504. szakasz: az Egyesiilt Allamok szovetségi térvénye, amely tiltja a fogyatékossagon alapulé hatranyos
megkUlonboztetést) alkalmazasa mérlegelhetd azok esetében, akik elhelyezést vagy olyan médositast igényelnek, mint példaul
Ul6helyek az osztdly el6tt, segité technolégiai eszkdzdk, osztalytermi irnokok, plusz id6é az érdk kozott, modositott feladatok és
nagyitott szoveg.

A Fejlesztési Fogyatékossagugyi Hivatalnal (DDA) torténé regisztracié javasolt. A DDA egy amerikai allami hatésag, amely
szolgaltatasokat és tdmogatast nydjt az arra jogosult személyeknek. A jogosultsag allamonként eltérd, de jellemz8en a
diagnozison és/vagy a kapcsolédé kognitiv/adaptiv fogyatékossagon alapul.

A korlatozott jovedelemmel és forrasokkal rendelkezé csaladok is jogosultak lehetnek fogyatékos gyermekik utan kiegészitd
biztonsagi jovedelemre (SSI).



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

KULONLEGES ELHELYEZESEK

Kommunikacioé:

Fontolja meg az alternativ kommunikacids eszkdzok (pl. augmentativ és alternativ kommunikacio [AAC]) értékelését
a kifejez6 nyelvi nehézségekkel kiizd6 egyének esetében. Az AAC értékelést a terlleten jartas beszédnyelv-patologus
végezheti el. Az értékelés soran figyelembe veszik a kognitiv képességeket és az érzékszervi karosodasokat, hogy
meghatarozzak a kommunikacié legmegfeleldbb formajat. Az AAC eszk6zok az alacsony szintd technolégiatdl,
példaul a képcsere-kommunikaciétél a csucstechnologiaig, példaul a hanggenerald eszkdzokig terjedhetnek. A
kdzhiedelemmel ellentétben az AAC eszkdzO0k nem akadalyozzdk a beszéd verbdlis fejl6dését, inkabb tdmogatjak az
optimalis beszéd- és nyelvfejlddést.

Kisegit6 technoldgia:
A kisegité technoldgia terllete hosszU utat tett meg, és bdvitheti a képességeket. Néhany példa: kommunikacios
eszkdzok, kommunikacios gombok, beszédbél szoveggé alakitas, gépelés és ird-olvasd programok.

Motoros tamogatas:

Fizikoterapia javasolt a mobilitds maximalizaldsa és a kés6bbi ortopédiai problémak kockazatanak csokkentése
érdekében. Szikség szerint fontolja meg tartds gyogyaszati segédeszkdzok és pozicionalé eszkdzok hasznalatat (pl.
kerekesszékek, jarokeretek, furd6székek, ortézisek, adaptiv babakocsik). Foglalkozasi terdpia javasolt olyan finom
motoros készségekkel kapcsolatos nehézségek esetén, amelyek érintik az adaptiv funkciokat, példaul az etetést, az
apolast, az 6ltozkodést és az irast.

Specialis diéta:
A csecsemdkori taplalkozasi nehézségek gyakoriak, és a korai csecsemOkorban gyenge szopasként, illetve a

csecsemdBkor késbbbi szakaszaban a szilard taplalékra vald attérés nehézsége formajaban jelentkeznek. Taplalkozasi
és nyelési nehézségek esetén gasztrosztomas szonda elhelyezésére lehet szikség. Gyakori a székrekedés.

Fogaszati:
A gorbe (rosszul beallitott) fogak és tUregek az OCNDS gyakori tinetei.

ALTERNATIV TERAPIAK

Ezek olyan beavatkozasok, amelyeket csaladjaink kiprobaltak és ajanlottak.

e Alkalmazott viselkedéselemzé terapia (ABA) ¢ Viselkedésterapia

e Beszéd/Nyelvi patologia / Logopédia e Zeneterapia

e Foglalkozasterapia e lovasterapia

e Fizikoterapia / Fizioterapia e Floor time terapia

e Korai beavatkozas e |atasterapia

e Korai intenziv viselkedési beavatkozas e Kommunikaciés technolégia

Csaladjaink szakemberei kiprobaltak és javasoltak a kovetkezbket:

e Genetikus e Ortopéd orvos

e Taplalas / Taplalkozasi szakértd ¢ Neuromuszkularis
e Fogorvos / Fogszabalyz6 orvos e Neurologus

e Gyermek négyogyasz e Epileptolégus

e Szemész e Endokrinolégus
e Immunolégus e Audiologus

e Kardiologus e Ful-orr-gégészet




REGIONALIS NAGYKOVETI PROGRAM

Regionalis nagykoveteink felel6sek egy tamogaté OCNDS kodzOsség kiépitéséért a kijeldlt régidjukon belll. A
regionalis nagykovetek kapcsolatot tartanak a csaladokkal, mikdzben azok a diagnozis, a kezelés és az ellatas
tarsadalmi és érzelmi kihivasaival kuzdenek. Globalis kdzosségink legjobb tdmogatasa érdekében az OCNDS
regionalis nagykovetei kulonbdz6 régidkban és nyelveken dolgoznak, beleértve az angolt, németet, norvégot,
spanyolt és hollandot. Kapcsolatba Iéphet a helyi kozdsséggel, és hozzaférhet a helyi er6forrasokhoz, valamint részt
vehet virtualis és személyes részvétel(i regionalis eseményeken. irjon e-mailt az info@csnk2a1foundation.org cimre,
ha tébbet szeretne tudni.

HASZNOS FORRASOK

OCNDS GYIK
Szuldi fuzet
Egyoldalas weboldal
Névjegykartya

Weboldal: www.csnk2a1foundation.org/

Facebook: @csnk2a1

Instagram: @csnk2a1_foundation

LinkedIn: CSNK2A1 Foundation

X: @csnk2alorg

Lépjen kapcsolatba veliink:

0 1395 Marsten Rd. Burlingame, CA 94010
O™ (415)501-0147
© info@csnk2a1foundation.org
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