RECOMENDAGCOES DE CUIDADOS PARA A SINDROME DO
NEURODESENVOLVIMENTO DE OKUR-CHUNG (OCNDS)

OBS:

Documento para fins exclusivamente informativos e educativos; ndo substitui aconselhamento médico profissional
ou consultas com profissionais de saude. Consulte sua equipe médica profissional para obter orientagdo médica.

REFERENCIAS

Relatérios da comunidade online: OCNDS Gene Reviews Chapter

DEFINICAO

A OCNDS é uma sindrome do neurodesenvolvimento causada por variantes ("muta¢des") no gene CSNK2A1, em
gue a OCNDS esta localizada no cromossomo 20.

DIAGNOSTICO

A OCNDS é diagnosticada por meio de testes genéticos moleculares, mais comumente por meio de exames de
sangue genéticos, como o0 Sequenciamento Completo do Exoma (WES) ou o Sequenciamento Completo do Genoma
(WGS).

HEREDITARIEDADE

Todos nascem com duas cépias do gene CSNK2A1. A OCNDS é uma condi¢do autossémica dominante, o que
significa que uma cépia do gene é saudavel e a outra copia tem uma mutagdo que causa a sindrome. Normalmente,
a mutac¢do é "de novo" ou "nova", o que significa que ndo estava presente em nenhum dos pais.

PLANEJAMENTO FAMILIAR

Quando a OCNDS é "de novo" ou nova (ou seja, nenhum dos pais tem a mutacdo), se os pais tiverem mais filhos, eles
tém menos de 1% de risco de outro filho ser afetado. Individuos com OCNDS tém 50% de chance de transmiti-la aos
filhos.

CARACTERISTICAS COMUNS

O impacto da OCNDS varia em ocorréncia e gravidade de uma pessoa para outra. A tabela resume os principais
sintomas relatados em publica¢des sobre pessoas com OCNDS. O atraso no desenvolvimento afeta todas as areas
do desenvolvimento, mas a linguagem é mais prejudicada do que as habilidades motoras grossas na maioria das
pessoas. Observe que esses sintomas podem ou ndo estar presentes em todos os individuos com o diagndstico.



https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK581083/
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CARACTERISTICAS COMUNS DA OCNDS

Impacto potencial

Avaliagcao

recomendada

Intervencao
recomendada

Ressonancia magnética (MRI)

Microcefalia Tamanho da cabeca menor quando necessério Nenhuma
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o - - .  Fisioterapia e Terapia Ocupacional
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Hipotonia e Medicina Fisica e Reabilitagdo
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¢ Ortopedia

Atrasos na fala
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e Métodos de Comunicacdo Alternativa
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Estrabismo e erro de refracdo

Avaliacdo oftalmolégica
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alimentacdo
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Equipe de Educagdo Especial
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Comportamental

e Movimentos estereotipados

e Transtorno do espectro autista
e Agressividade e acessos de raiva
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Plano de Educacdo Individualizado
(IEP)
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ambiente menos restritivo

Diferencas orais
estruturais

Dentes tortos (desalinhados) e céries

Dentista ou ortodontia

e Tratamentos odontolégicos
¢ Possivel tratamento ortodéntico

Musculoesquelético

Escoliose, cifoescoliose (menos comum)

Ortopedista
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cardiovascular

Defeitos cardiacos congénitos

Cardiologista (ECG), Ecocardiografia

Monitoramento regular com um
cardiologista

Dificuldades
sensoriais

Autismo

Analise Comportamental Aplicada
(ABA)

Consulta com um pediatra do
desenvolvimento




FREQUENCIA DE INTERVENCOES RECOMENDADAS

A intensificacdo de terapias, especialmente por meio do desenvolvimento precoce, tem se mostrado benéfica. As familias sao
encorajadas a acessar terapias sem sacrificar sua saide mental e a qualidade de vida de toda a familia. Recomendamos que vocé
se conecte com grupos locais de pessoas com deficiéncia para entender melhor os recursos disponiveis.

GERENCIAMENTO DE ATRASOS NO DESENVOLVIMENTO

De acordo com artigo da Gene Reviews: OCNDS Gene Review

Recomenda-se consultar um pediatra do desenvolvimento para garantir o envolvimento de agéncias comunitarias, estaduais e
educacionais apropriadas, bem como para dar suporte aos pais na melhoria da qualidade de vida.

As informacgdes a seguir representam recomendac@es tipicas de gerenciamento para pessoas com atraso no desenvolvimento
nos Estados Unidos; as recomendagdes padrdo podem variar de um pais para outro.

Idades entre 0 e 3 anos: Recomenda-se 0 encaminhamento para um programa de intervencdo precoce para acesso as terapias
ocupacional, fisica, fonoaudiolégica e alimentar, bem como a servicos de saiude mental infantil, educadores especiais e
especialistas em deficiéncia sensorial. Nos Estados Unidos, a interven¢do precoce é um programa financiado pelo governo
federal disponivel em todos os estados, oferecendo servicos em domicilio para atender as necessidades individuais de terapia.

Idades entre 3 e 5 anos: Nos Estados Unidos, recomenda-se a pré-escola de desenvolvimento por meio do distrito escolar
publico local. Antes da colocagdo, é realizada uma avaliacdo para determinar os servicos e terapias necessarios, e um plano
educacional individualizado (IEP) é desenvolvido para aqueles que se qualificam com base no atraso motor, de linguagem, social
ou cognitivo estabelecido. O programa de interven¢do precoce normalmente auxilia nessa transicdo. A pré-escola de
desenvolvimento € baseada em um centro; para criangas com instabilidade médica muito grande para frequentar, sdo oferecidos
servigcos em domicilio.

Informacodes de contato para intervencao precoce por estado |CDC (Centros de Controle e Prevencao de Doencas)
Lista de isencoes estaduais | Medicaid

Todas as idades: Recomenda-se consultar um pediatra do desenvolvimento para garantir o envolvimento de agéncias
comunitdrias, estaduais e educacionais apropriadas (EUA), bem como para dar suporte aos pais na melhoria da qualidade de
vida. Algumas questdes a serem consideradas:

Servicos do IPE:

e Um IEP fornece instrucées especialmente projetadas e servicos relacionados a criangas qualificadas.

e Os servicos do IEP serdo revisados anualmente para determinar se alguma mudanca é necessaria.

¢ Alei de educacdo especial exige que as criancas que participam de um IEP estejam no ambiente menos restritivo possivel
da escola e que sejam incluidas na educag¢do geral tanto quanto possivel, quando e onde for apropriado. Consultores de
visdo devem fazer parte da equipe do IEP da crianga para dar suporte ao acesso ao material académico.

¢ Servicos de fisioterapia, terapia ocupacional e fonoaudiologia serdo fornecidos no IEP na medida em que a necessidade
afetar o acesso da crianca ao material académico. Além disso, podem ser consideradas terapias de suporte privadas com
base nas necessidades do individuo afetado. Recomendagdes especificas sobre o tipo de terapia podem ser feitas por um
pediatra do desenvolvimento. Conforme a crian¢a entra na adolescéncia, um plano de transicdo deve ser discutido e
incorporado ao IEP. Para aqueles que recebem servicos do IEP, o distrito escolar publico sera responsavel por prestar
servicos até a idade de 21 anos.

Um plano 504 (Se¢do 504: um estatuto federal dos EUA que proibe a discriminacdo com base na deficiéncia) pode ser
considerado para aqueles que precisam de acomodac¢des ou modificacdes, como assentos na frente da sala, dispositivos de
tecnologia assistiva, escreventes em sala de aula, tempo adicional entre as aulas, tarefas modificadas e texto ampliado.

A inscricdo na Developmental Disabilities Administration (DDA) é recomendada. A DDA é uma agéncia publica dos EUA que
presta servicos e fornece suporte a individuos qualificados. A eligibilidade difere de um estado para outro, mas normalmente é
determinada pelo diagnostico e/ou deficiéncias cognitivas/adaptativas associadas.

Familias com renda e recursos limitados também podem se qualificar para renda de seguranca suplementar (SSI) para seus
filhos com deficiéncia.
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https://www.cdc.gov/ncbddd/actearly/parents/state-text.html
https://www.medicaid.gov/medicaid/section-1115-demo/demonstration-and-waiver-list/index.html
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ACOMODACOES ESPECIAIS

Comunicacgao:

Considere a avaliacdo de meios alternativos de comunicacdo (por exemplo, comunica¢gdo aumentativa e alternativa
[AAC]) para individuos com dificuldades de linguagem expressiva. Pode ser realizada uma avaliagcdo de AAC por um
fonoaudiélogo com experiéncia na area. A avaliacdo considerara habilidades cognitivas e deficiéncias sensoriais para
determinar a forma mais apropriada de comunicacdo. Os dispositivos de AAC podem variar de baixa tecnologia,
como comunicagdo por troca de imagens, a alta tecnologia, como dispositivos geradores de voz. Ao contrario da
crenga popular, os dispositivos de AAC ndo impedem o desenvolvimento verbal da fala, mas sim promovem o
desenvolvimento ideal da fala e da linguagem.

Tecnologia assistiva:

O campo da tecnologia assistiva percorreu um longo caminho e pode expandir habilidades. Alguns exemplos
incluem dispositivos de comunicacdo, botdes de comunicagdo, conversao de fala em texto, digitacdo e programas de
leitura/escrita.

Suporte motor:

A fisioterapia é recomendada para aumentar a mobilidade e reduzir o risco de problemas ortopédicos de inicio
tardio. Considere o uso de equipamentos médicos duraveis e dispositivos de posicionamento, conforme necessario
(por exemplo, cadeiras de rodas, andadores, cadeiras de banho, érteses, carrinhos de bebé adaptaveis). A terapia
ocupacional é recomendada para dificuldades com habilidades motoras finas que afetam a funcao adaptativa, como
alimentacdo, higiene, vestir-se e escrever.

Dieta especial:

Dificuldades de alimenta¢do infantil sdo comuns, e se manifestam como suc¢do ruim na primeira infancia ou dificuldade na
transicdo para alimentos sélidos mais tarde na infancia. Dificuldades de alimentacdo e degluticdo podem exigir a colocacdo de
sonda de gastrostomia. A constipagdo € comum.

Dentes:
Dentes tortos (desalinhados) e caries sdo sintomas comuns da OCNDS.

TERAPIAS ALTERNATIVAS

Essas sao intervenc¢des que nossas familias experimentaram e recomendaram.

e Terapia de Analise Comportamental Aplicada (ABA) ¢ Terapia Comportamental

¢ Patologia da Fala/Linguagem/Fonoaudiologia ¢ Musicoterapia

e Terapia ocupacional e Equoterapia

¢ Fisioterapia e Terapia Floortime

¢ Intervencdo precoce e Terapia da Visdo

¢ Interven¢do Comportamental Intensiva Precoce ¢ Tecnologia da Comunicacdo

Especialistas que nossas familias experimentaram e recomendaram:

¢ Geneticista e Ortopedista

¢ Nutricionista/Alimentador e Neuromuscular

¢ Dentista/Ortodontista ¢ Neurologista

¢ Ginecologista pediatrico e Epileptologista

e Oftalmologista e Endocrinologista

¢ Imunologista e Audiologista

e Cardiologista e Otorrinolaringologista




PROGRAMA DE EMBAIXADORES REGIONAIS

Nossos embaixadores regionais sao responsaveis por construir uma comunidade de apoio para pessoas com
OCNDS no ambito de sua regido designada. Os embaixadores regionais se conectam com as familias em suas
jornadas pelos desafios sociais e emocionais do diagnéstico, do tratamento e do gerenciamento. Para melhor
apoiar nossa comunidade global, os Embaixadores Regionais da OCNDS abrangem regides e idiomas, incluindo
inglés, alemdo, noruegués, espanhol e holandés. Vocé pode se conectar com sua comunidade local e acessar

recursos locais, além de participar de eventos regionais virtuais e presenciais. Envie um e-mail para
info@csnk2a1foundation.org para saber mais.

RECURSOS UTEIS

Perguntas Frequentes sobre a OCNDS
Livreto para os pais
One Pager
Cartdo de visita

Site: www.csnk2a1foundation.org/

Facebook: @csnk2al

Instagram: @csnk2a1_foundation

LinkedIn: CSNK2A1 Foundation

X @csnk2alorg

Entre em contato:

Q 1395 Marsten Rd. Burlingame, CA 94010
™ (415)501-0147

© info@csnk2a1foundation.org
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https://www.instagram.com/csnk2a1_foundation/
https://twitter.com/csnk2a1org?lang=en
https://www.linkedin.com/company/18628385/admin/
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