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	OKUR-CHUNG 神经发育综合征（OCNDS）护理建议
	注意：
	参考文献
	定义
	OCNDS 是一种由 CSNK2A1 基因变异（“突变”）引起的神经发育综合征；OCNDS 位于第 20 号染色体上。

	诊断
	OCNDS 通过分子遗传检测确诊。更常见的诊断手段是基因血液测试，例如全外显子组测序（WES）或全基因组测序（WGS）。

	遗传
	每个人出生时都带有两个 CSNK2A1 基因副本。OCNDS 是一种常染色体显性遗传病；这意味着基因的一个副本是健康的副本，而另一个副本则发生了导致该综合征的突变。通常，突变是新生或“新发的”突变；这意味着父母双方都不存在这个突变。

	计划生育
	如果 OCNDS 属于新生或新发的突变（即父母都没有突变），父母后续子女患病的风险低于 1%。OCNDS 患者的子女有 50% 的概率遗传该疾病。

	共同特征
	OCNDS 影响的发生率和严重程度存在个体差异。表格总结了各种出版物中报道的有关 OCNDS 患者的主要症状。发育迟缓会影响所有领域的发展，但对大多数人来说，语言能力受损比粗大运动技能受损更严重。请注意，确诊患者不一定具备所有下列症状。


	OCNDS 的共同特征
	症状
	潜在影响
	推荐评估
	推荐干预
	小头畸形
	MRI 检查（如需要）
	肌张力低下
	语言发育迟缓
	视力障碍
	喂养困难
	消化道问题
	癫痫
	整体发育迟缓
	睡眠困难
	学习障碍
	行为
	个人化教育计划（IEP）


	口腔结构差异
	肌肉骨骼
	心脏病
	感官问题
	应用行为分析（ABA）



	推荐干预频率
	发育迟缓管理
	3-5岁： 在美国，建议通过当地公立学区进行学前教育。入学之前进行评估，以确定所需的服务和治疗，并根据已确定的运动、语言、社交或认知延迟，为符合条件的患者制定个人化教育计划（IEP）。早期干预计划通常可以为这个过渡提供支持。发展性学前教育通常具有固定的场所；对于身体状况不稳定而无法上学的儿童，可提供家庭服务。
	各州早期干预联系信息 | CDC  州豁免清单 | Medicaid
	IEP 服务：
	504 计划（第 504 条：“禁止基于残疾歧视”的美国联邦法规）适用于需要便利安排或调整的学生，例如课堂前排座位、辅助技术设备、课堂记录、课间额外时间、调整作业和放大文本。 建议报名参加发育障碍管理局（DDA）的活动。DDA 是美国的一个公共机构，为符合条件的个人提供服务和支持。各州的资格要求有所不同，但通常根据诊断和/或相关的认知/适应障碍来确定。 收入和资源有限的家庭也可能符合资格为残疾孩子获得补充保障收入（SSI）。


	特殊便利安排
	沟通： 考虑针对有语言表达障碍的个人进行替代沟通方式 （例如，增强沟通和替代沟通[AAC]）评估。AAC 评估可以由该领域具有专业知识的语言病理学家完成。评估将考虑认知能力和感官障碍，以确定最合适的沟通形式。AAC 设备的范围包括低技术含量的设备（例如图像交换通信）和高科技设备（例如语音生成设备）。与普遍看法相反的是，AAC 设备不会阻碍言语发展，反而会支持最佳的言语和语言发展。
	牙科: 牙齿歪斜（错位）和蛀牙是 OCNDS 的常见症状。


	牙齿歪斜（错位）和蛀牙是 OCNDS 的常见症状。
	这些都是广大家庭尝试过并推荐的干预措施。
	广大家庭尝试过并推荐的专家：


