OKUR-CHUNG

NEURODEVELOPMENTAL

SYNDROME (OCNDS)

Mi az Okur-Chung idegfejlodési szindroma?

Az Okur-Chung idegfejl6dési szindréma (OCNDS) (OMIM # 617062) egy ritka
genetikai rendellenesség, amelyet el@szor 2016-ban azonositottak. Mindenki, aki
OCNDS-ben szenved, bizonyos fokd fejlodési elmaraddssal és/vagy az
agymikddésben mutatkozd eltérésekkel rendelkezik.

Hany embernél diagnosztizalnak OCNDS-t?

Eddig vildgszerte tobb mint 350 emberné| diagnosztizdltak OCNDS-t. Ez a szdm
vdrhatéan ndvekedni fog a WES vildg mds régiéiban ndvekvs kihaszndldsaval.

Mi okozza az OCNDS-t?

Az OCNDS-t a 20-as kromoszomdn 1év8 CSNK2A1 gén heterozig6ta mutdcidi
okozzék.

Milyen tipusti mutaciok lathatok az OCNDS-
ben?

Megvaltozott értelm( (leggyakrabban), kereteltol6ddsos, stop-gain, splice site és
teljes vagy részleges géndeléciés mutdciok fordulnak el az OCNDS-ben. Még nem
tudjuk, hogy a klinikai leletek sdlyossdga Gsszefiiggésben dll-e a kiilonbozo
mutdcidtipusokkal.

Hogyan oroklodik az OCNDS? Fennall-e az ismétlodés
veszélye?

A CSNK2A! mutdcidk djak az OCNDS-ben (de novo) szenvedd egyedben, és egyik
sziilében sincsenek jelen. Annak a kockdzata, hogy a sziilok egy jovdbeli
terhességben még egy OCNDS-ben szenvedd gyermeket vdllaljanak ~1%, mert
kicsi az esélye annak, hogy az egyik sziil6nek tovabbi petesejtie vagy
himivarsejtje volt CSNK2A1 mutdcidval. Ha egy OCNDS-ben szenvedd személynek
gyermekei vannak, akkor 50%-0s a kockdzata annak, hogy a CSNK2A1 mutdci6t
dtadta gyermekeiknek.

Melyik nemre jellemzd?
Az OCNDS férfiakat és nGket egyardnt érint

Létezik betegségszervezet?

Felveheti a kapcsolatot a CSNK2A1 (OCNDS) alapitvannyal a
kvetkez6 cimen:

https://www.csnk2alfoundation.org/

Hogyan érhetem el a tobbi csaladot?

A csaléddokkal kapcsolatba Iéphet Facebook csoportoldalukon
keresztil

https://www.facebook.com/groups/524

315764434784 /?ref=bookmarks

Mik az OCNDS tiinetei?

Az aldbbiakban ismertetjiik az OCNDS leggyakoribb tiineteit. Még
folyamatban van annak meghatérozdsa, hogy ezek milyen gyakran
fordulnak eld, és milyen életkorban fordulnak eld vagy oldédnak
meg.

Beszédkésés/beszédképtelenség

Motoros késés (pl. jards)

Ertelmi fogyatékossagok, tanuldsi zavarok, autizmus spektrumzavar

jellemz6i

o Viselkedési kihivasok, példdul diihrohamok, kézcsapkodas és egyéb
sttereotip mozgasok

o Alvdsproblémdk a megzavart cirkadidn ritmus miatt

o Neuroldgiai problémdk, mint példdul alacsony izomtonus

(hipotonia), tigyetlen mozgésok, kicsi fej (mikrokefdlia), epilepszia

(gorcsrohamok), jdrasi rendellenességek

Nem specifikus szerkezeti rendellenességek az agyban

Alacsony termet; gyakran ndvekedési hormon hidny nélkl

Sziiletéstdl kezdve taplalkozasi nehézségek; Reflux (gyomorégés),

stékrekedés

Kisebb fert6zések a fiilben és a tidGben

Gorbe (rosszul bedllitott) fogak és iiregek

Hipermobilitds, sérvek, csipddiszplazia

Ltdsproblémék,  példdul  kancsalsdg,  rdvidlatas/tavolldtds,

asttigmatizmus

e Kisebb csontvdz deformdcit a csigolyakban

Van-e gy6gymod vagy kezelés az OCNDS-re?

Az OCNDS-re még nincs végleges gydgymdd; azonban konkrét
intézkedéseket kell hozni az ahhoz kapcsolddé megéllapitasok
esetén:

o logopédia, beleértve a segit6 kommunikdciét, 12 hdnapos kortdl

o intellektudlis és viselkedési felmérések megfelel6 oktatdsi
tamogatassal

o fizikai és foglalkozdsi terdpia motoros késések kezelésére

o a1 epilepszia és a jardsi nehézségek megfigyelése és értékelése

o a novekedés és a G-csdvek haszndlatanak nyomon kovetése tartds
etetési problémdk esetén

o aldtds, a fogak és azimmunrendszer mikddésének értékelése

o Résiletesebb ajdnldsokért keresse fel az OCNDS GeneReviews
fejezetet a kovetkezd cimen:

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