OKUR-

NEURODEVELOPMENTAL
SYNDROME (OCNDS)

Czym jest Zesp6t Neurorozwojowy Okur-Chung?

Zesp6t Neurorozwojowy Okur-Chung (OCNDS) (OMIM # 617062) to rzadkie
zaburzenie genetyczne, ktre po raz pierwszy zidentyfikowano w 2016 r. Kaida
osoba z OCNDS charakteryzuje sie pewnym stopniem opdZnienia rozwojowego
i/lub réznicami w funkcjonowaniu mézgu.

U ilu oséb rozpoznano OCNDS?

Do tej pory OCNDS rozpoznano u ponad 350 oséb na catym Swiecie.
Oczekuije sie, ze liczba ta bedzie wzrastac ze zwigkszeniem wykorzystania
WES w innych regionach $wiata.

Jakie sg przyczyny OCNDS?

OCNDS jest spowodowany mutacjami heterozygotyznymi w  genie
CSNK2AT w chromosomie 20.

Jakiego rodzaju mutacje obserwuje sie w przypadku OCNDS?
W przypadku OCNDS wystepuja mutacje missensowne (najczescie),
przesuniecia ramki odczytu, mutacje skutkujace powstaniem kodonu stop
(typu stop=gain), mutacje miejsca splicingu oraz mutacje obejmujace delecje
cafego lub czedci genu. Nie wiadomo jeszcze, czy nasilenie objawéw
Klinicznych jest powigzane z réznymi typami mutacji.

W jaki sposéb dziedziczony jest OCNDS? Czy istnieje ryzyko
nawrotu?

Mutacje CSNK2AT wystepuja jako nowe (de novo) u osoby z OCNDS i nie
wystepuja u zadnego z rodzicéw. Ryzyko urodzenia sie kolejnego dziecka z OCNDS
w przysztodci wynosi ok. 1%, poniewas istnieje niewielkie prawdopodobienstwo,
ie jedno z rodzicow miato dodatkowe komérki jajowe lub plemniki noszace
mutacje CSNK2AT. Jedli osoba z OCNDS bedzie miata dziedi, istnieje 50% ryzyko
przekazania mutacji CSNK2A1 na potomstwo.

Czy prawdopodobienstwa wystapienia zespotu

zalezne jest od pici?

OCNDS wystepuje zaréwno u meiczyzn, jak i kobiet.

Czy istnieje organizacja zrzeszajaca chorych?
Moiliwe jest kontaktowanie sie z CSNK2AT (OCNDS) Foundation
pod adresem

https://www.csnk2alfoundation.org/

Jak moina dotrze¢ do innych rodzin?

L rodzinami dotknietymi t chorobg moina skontaktowa¢
sie za posrednictwem strony tej grupy na Facebooku.

https://www.facebook.com/groups/524
315764434784/?ref=bookmarks

Jakie sg objawy OCNDS?

Poniiej przedstawiono najczestsze objawy OCNDS. Wciai nie
wiadomo, jak czesto objawy te wystepuja ani w jakim wieku
powszechnie pojawiaja sie lub ustepuja.
Opdinienie mowy/brak zdolnosci mowienia
Opdinienie funkcji motorycznej (tj. chodzenie)
Niepetnosprawno$¢ intelektualna, trudnosci w uczeniu sie,
cechy zaburzen ze spektrum autyzmu
Problemy behawioralne, takie jak napady zto$ci, machanie
rekami i inne ruchy stereotypowe
Problemy ze snem spowodowane zaburzeniami rytmu
biologicznego
Problemy neurologiczne, takie jak zmniejszone napiecie
migsniowe (hipotonia), niezgrabne ruchy, mafa gtowa
(matogtowie), padaczka (drgawki), zaburzenia chodu
Niespecyficzne nieprawidtowosci strukturalne w mézgu
Niski wzrost; czesto bez niedoboru hormonu wzrostu
Trudnosci w karmieniu od urodzenia; refluks (zgaga), zaparcia
Drobne infekcje uszu i ptuc
Krzywe zeby i ubytki
Nadmierna  mobilnos¢,
biodrowego
Problemy ze wzrokiem, takie jak zez, astygmatyzm z blisko- lub
dalekowzrocznoscia
Niewielkie znieksztatcenia szkieletu w obrebie kregéw

przepukling,  dysplazia  stawu

Czy istnieje lek lub terapia do stosowania w
przypadku OCNDS?

Nie ma jeszcze leku umoiliwiajacego wyleczenie OCNDS;
naleiy jednak podja¢ konkretne dziatania w odniesieniu do
powiazanych diagnoz:

Wdroienie terapii logopedycznej, w tym wspomagania
procesu komunikagji, od 12. miesigca zycia

Przeprowadzanie ocen funkgji intelektualnej i behawioralnej
oraz zapewnienie odpowiedniego wsparcia edukacyjnego
Wdroienie fizjoterapii i terapii zajeciowej w odniesieniu do
opoinien funkcji motorycznej

Prowadzenie obserwacji i ocen padaczki oraz trudnosci z
chodzeniem

Monitorowanie wzrostu i uiycia zgtebnikbw gastrostomijnych
w przypadku utrzymujacych sie probleméw z przyswajaniem
pokarméw

Przeprowadzanie ocen wzroku, zebdw i funkgji uktadu
odpornosciowego

Aby uzyskaC bardziej szczegbtowe zalecenia, prosimy
odwiedzi¢ sekje OCNDS bazy danych GeneReview,
znajdujacq sie pod adresem
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