ZALECENIA DOTYCZACE OPIEKI NAD OSOBAMI Z
ZESPOLEM OKURA-CHUNGA (OCNDS)

UWAGA:

Niniejszy opis jest przeznaczony do celéw informacyjnych i edukacyjnych i nie moze zastgpic
profesjonalnej porady lekarskiej ani konsultacji z personelem medycznym. O porady medyczne nalezy
zwracac sie do cztonkow profesjonalnego personelu medycznego.

ZRODLA INFORMAC]I
Raporty spotecznosci online: Rozdziat zawierajacy informacje o genie OCNDS

DEFINICJA

OCNDS jest zespotem neurorozwojowym powodowanym przez warianty (,mutacje") genu CSNK2A1,
zlokalizowanego w chromosomie 20.

DIAGNOZA

OCNDS jest diagnozowany przy uzyciu molekularnych testow genetycznych, najczesciej genetycznych
badan krwi, takich jak sekwencjonowanie catego egzomu (WES) lub sekwencjonowanie catego genomu
(WGS).

DZIEDZICZENIE

Kazdy cztowiek rodzi sie z dwiema kopiami genu CSNK2A1. OCDNS jest chorobg dziedziczong
autosomalnie dominujaco, co oznacza, ze jedna kopia genu jest zdrowa, a druga ulega mutacji,
powodujgcej wystgpienie zespotu. Zwykle jest to mutacja de novo, czyli ,nowa", co oznacza, ze wczesniej
nie wystepowata ona u zadnego z rodzicow.

PLANOWANIE RODZINY

Kiedy OCNDS jest wynikiem mutacji de novo, czyli nowej (co oznacza, ze zadne z rodzicOw nie ma mutacji),
wowczas szansa, ze kolejne dziecko tych rodzicédw urodzi sie z nieprawidtowym genem, wynosi mniej niz
1%. W przypadku oséb z OCNDS prawdopodobienstwo przekazania mutacji dziecku wynosi 50%.

CZESTE PRZEJAWY ZESPOLU

Skutki OCNDS réznig sie pod wzgledem czestosci wystepowania i nasilenia w zaleznosci od pacjenta.
Tabela zawiera podsumowanie najwazniejszych ze zgtaszanych w publikacjach objawéw wystepujacych
u 0s6b z OCNDS. Opo6znienia w rozwoju wptywajg na rézne aspekty funkcjonowania organizmu, ale u
wiekszosci oséb OCNDS silniej wptywa na mowe niz na motoryke duzg. Nalezy pamietac, ze objawy te
moga wystepowac u niektorych oséb, a u innych nie.



https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK581083/
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ZALECANA CZESTOSC INTERWENC]JI

Wykazano, ze maksymalizacja terapii, szczeg6lnie na wczesnych etapach rozwoju, ma korzystny wptyw na stan pacjenta. Zaleca
sie rodzinom, aby korzystaty z terapii bez poswiecania zdrowia psychicznego i jakosci zycia catej rodziny. Zalecamy nawigzanie
kontaktéw z lokalng grupg osob z niepetnosprawnosciami, co pozwoli lepiej poznac dostepne zasoby.

POSTEPOWANIE W PRZYPADKU OPOZNIEN ROZWOJOWYCH

Artykuty w Gene Reviews: OCNDS Gene Review

Zaleca sie konsultacje z pediatrg rozwojowym, co pozwoli zapewni¢ zaangazowanie odpowiednich instytucji lokalnych,
panstwowych i edukacyjnych oraz uzyska¢ pomoc dla rodzicéw, umozliwiajacg maksymalizacje jakosci ich zycia.

Ponizsze informacje stanowig typowe zalecenia dotyczace postepowania dla oséb z opdznieniami w rozwoju w Stanach
Zjednoczonych; standardowe zalecenia moga réznic sie w zaleznosci od kraju.

Wiek 0-3 lata: zaleca sie skierowanie do programu wczesnej interwencji, umozliwiajgcego dostep do terapii zajeciowej,
fizykoterapii, logopedii i terapii zywieniowej, a takze ustug zwigzanych ze zdrowiem psychicznym matych dzieci, do edukatoréw
oraz specjalistéw ds. zaburzen wzroku lub stuchu. W Stanach Zjednoczonych wczesne interwencje sg objete finansowanym na
szczeblu federalnym programem, dostepnym we wszystkich stanach, ktéry pozwala zapewni¢ ukierunkowane na indywidualne
potrzeby ustugi w Srodowisku domowym.

Wiek 3-5 lat: w Stanach Zjednoczonych zaleca sie skierowanie do przedszkola rozwojowego za posrednictwem lokalnego okregu
szkolnego. Przed umieszczeniem tam dziecka przeprowadzana jest ocena, majgca na celu okreslenie, ktére ustugi sa potrzebne.
Dla kwalifikujgcych sie dzieci jest opracowywany indywidualny plan edukacji (IEP) z uwzglednieniem op6Znien w rozwoju
motorycznym, mowy, spotecznym lub poznawczym. Przy przejsciu do takiego przedszkola zwykle pomocny jest program wczesnej
interwencji. Przedszkole rozwojowe odbywa sie w odpowiednich osrodkach; dla dzieci, ktérym stan zdrowia nie pozwala
uczestniczy¢ w zajeciach w osrodku, organizowane sg zajecia w domu.

Informacje kontaktowe dotyczgce wczesnej interwencji wedtug stanéw | CDC
Lista programow Swiadczen spotecznych |_Medicais

Dzieci niezaleznie od wieku: zaleca sie konsultacje z pediatrg rozwojowym, pozwoli ona zapewni¢ zaangazowanie
odpowiednich instytucji lokalnych, panstwowych i edukacyjnych (Stany Zjednoczone) i uzyska¢ pomoc dla rodzicéw
umozliwiajaca maksymalizacje jakosci ich zycia. Niektore kwestie do rozwazenia:

Ustugi w ramach IEP:

¢ Program IEP dostarcza kwalifikujgcym sie dzieciom specjalnie opracowang instrukcje i powigzane ustugi.

¢ Program IEP bedzie corocznie poddawany ocenie w celu ustalenia, czy sg potrzebne jakiekolwiek zmiany.

¢ Przepisy dotyczace edukacji specjalnej wymagaja, aby dzieci uczestniczagce w programie IEP przebywaty w szkole w jak najmniej
restrykcyjnym otoczeniu i w jak najwiekszym stopniu byly wigczane do nauczania ogélnego, kiedy to wiasciwe. W opiekujgcym sie
dzieckiem zespole IEP powinni znalez¢ sie konsultanci ds. wzroku, aby pomagaé w korzystaniu z materiatéw edukacyjnych.

e Ustugi w dziedzinie fizjoterapii, terapii zajeciowej oraz logopedii bedg Swiadczone w ramach IEP odpowiednio do stopnia, w jakim
dana potrzeba wptywa na dostep dziecka do materiatow edukacyjnych. Poza tym moga by¢ rozwazane prywatne terapie
pomocnicze dostosowane do indywidualnych potrzeb. Szczegétowe zalecenia dotyczace typu terapii mogg by¢ przedstawiane
przez pediatre rozwojowego. Kiedy dziecko staje sie nastolatkiem, nalezy przedyskutowac plan na okres przejSciowy i
wkomponowac go w IEP. W przypadku oséb korzystajgcych z ustug w ramach IEP publiczny okreg szkolny ma obowigzek
Swiadczenia ustug do czasu ukoriczenia przez pacjenta 21 lat.

W przypadku oso6b, ktére wymagajg udogodnien lub modyfikacji przebiegu nauczania, takich jak siedzenie w pierwszych tawkach,
stosowanie technicznych urzadzen pomocniczych, udziat oséb pomagajgcych w pisaniu, dodatkowy czas miedzy zajeciami,
zmodyfikowane zadania i powiekszona czcionka, mozna rozwaza¢ zastosowanie planu 504 (ustep 504: federalna ustawa USA
zakazujgca dyskryminacji z powodu niepetnosprawnosci).

Zaleca sie rejestracje w Administracji ds. Niesprawnosci Rozwojowych. DDA jest amerykanskg agencjg publiczng, ktéra Swiadczy ustugi
dla kwalifikujgcych sie oséb i udziela im pomocy. Kryteria kwalifikacji réznig sie w zaleznosci od stanu, ale zwykle opierajg sie na
diagnozie oraz/lub powigzanych niesprawnosciach poznawczych/adaptacyjnych.

Rodziny o niskich dochodach i ograniczonych zasobach mogg sie takze ubiega¢ o uzupetniajgcy zasitek z ubezpieczenia spotecznego
(SSI) dla dziecka z niepetnosprawnoscia.



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

UDOGODNIENIA SPECJALNE

Komunikacja:

W przypadku o0séb z ograniczong sprawnoscia jezykowg nalezy rozwazy¢ ocene

alternatywnych sposobéw komunikacji (tj. komunikacje alternatywng i wspomagajaca [AAC]). Ocena AAC moze by¢
przeprowadzona przez logopede z doswiadczeniem w tej dziedzinie. Ocena powinna uwzglednia¢ zdolnosci
poznawcze i zaburzenia wzroku lub stuchu, aby umozliwi¢ ustalenie najwtasciwszej formy komunikacji. Urzadzenia
AAC mogg obejmowac zaréwno proste elementy, takie jak obrazki utatwiajgce komunikacje, jak i urzadzenia
zaawansowane technologicznie, takie jak generatory gtosu. Wbrew powszechnemu przekonaniu, urzagdzenia AAC nie
hamujg werbalnego rozwoju mowy, ale raczej pomagajg zapewnic¢ optymalng mowe i rozwdj jezykowy.

Technologia wspomagajaca

Technologia wspomagajgca przeszta dtuga ewolucje i jej mozliwosci wcigz rosng. Do przyktadow mozna zaliczy¢
urzadzenia do komunikacji, przyciski komunikacyjne, urzadzenia przeksztatcajgce mowe w tekst i piszace oraz
programy odczytujgce/zapisujace.

Wsparcie motoryki:

Zalecana jest fizjoterapia, pozwalajgca na maksymalizacje ruchliwosci i zmniejszajgca ryzyko pojawienia sie z czasem
problemoéw ortopedycznych. Nalezy rozwazy¢ stosowanie trwatego sprzetu medycznego i urzadzen pozycjonujgcych
(np. wozkow inwalidzkich, chodzikdw, krzesetek do kapieli, ortez, wozkdw adaptacyjnych). W przypadku probleméw z
motoryka matg, ktéra zaktdca funkcje adaptacyjne, takie jak odzywianie sie, dbanie o siebie, ubieranie sie czy pisanie,
zaleca sie terapie zajeciowa.

Specjalna dieta:

Trudnosci z karmieniem matych dzieci wystepujg czesto i przejawiajg sie stabym ssaniem we wczesnym
niemowlectwie lub trudnosciami przy przechodzeniu na pokarm staty na pozniejszym etapie rozwoju. Trudnosci z
karmieniem i przetykaniem mogg wymagac¢ umieszczenia zgtebnika gastrostomijnego. Czesto wystepujg zaparcia.

Zeby:

Czestymi oznakami OCNDS s3 krzywe (nieprawidtowo ustawione) zeby

TERAPIE ALTERNATYWNE

S to interwencje wyprébowane i zalecane przez nasze rodziny.

e Terapia oparta o stosowang analize behawioralng (ABA) e Terapia behawioralna

e Patologia mowy/jezyka / Logopedia e Terapia muzyka

e Terapia zajeciowa e Hipoterapia

e Fizykoterapia/Fizjoterapia e Terapia podtogowa

e Wczesna interwencja e Terapia wzroku

e Wczesna intensywna interwencja behawioralna ¢ Technologia komunikacyjna

Specjalista wyprébowany i polecany przez nasze rodziny

e Genetyk e Ortopeda
e Specjalista ds. zywienia/Dietetyk e Specjalista w dziedzinie choréb
e Dentysta/Ortodonta nerwowo-miesniowych
e Ginekolog pediatryczny ¢ Neurolog
e Okulista e Epileptolog
e Immunolog e Endokrynolog
e Kardiolog e Audiolog
e Laryngolog




PROGRAM REGIONALNYCH AMBASADOROW

Nasi regionalni ambasadorzy odpowiadajg w przypisanych im regionach za wspieranie spotecznosci OCNDS.
Regionalni ambasadorzy nawigzujg kontakty z rodzinami zmagajacymi sie ze spotecznymi i emocjonalnymi
problemami zwigzanymi z diagnoza, leczeniem i opieka. Aby jak najlepiej wspiera¢ nasza globalng spotecznosg,
regionalni ambasadorzy OCNDS dziatajg na terenie r6znych regionéw i postugujg sie wieloma jezykami, w tym
angielskim, niemieckim, norweskim, hiszpanskim i niderlandzkim. Mozesz nawigza¢ kontakt ze swojg lokalng
spotecznoscig i uzyska¢ dostep do miejscowych zasobdw, a takze uczestniczy¢ wirtualnie i osobiscie w réznych
wydarzeniach. Jesli chcesz dowiedzie¢ sie wiecej, napisz na adres e-mail info@csnk2a1foundation.org

PRZYDATNE MATERIALY

CZESTO ZADAWANE PYTANIA NA TEMAT
OCNDS
Broszura dla rodzicéw
Arkusz informacyjny
Wizytowka

Strona internetowa: www.csnk2alfoundation.org/

Facebook: @csnk2a1

Instagram: @csnk2a1_foundation

LinkedIn: CSNK2A1 Foundation

X: @csnk2alorg

Kontakt z nami:

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



https://www.csnk2a1foundation.org/faqs
https://www.csnk2a1foundation.org/faqs
https://irp.cdn-website.com/5b9bc46f/files/uploaded/CSNK2A1-Foundation-Printable-brochure-6.29.pdf
https://www.csnk2a1foundation.org/faqs
https://www.csnk2a1foundation.org/csnk2a1-awareness-card
http://www.csnk2a1foundation.org/
https://www.facebook.com/csnk2a1
https://www.instagram.com/csnk2a1_foundation/
https://twitter.com/csnk2a1org?lang=en
https://www.linkedin.com/company/18628385/admin/
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