OKUR-CHUNG

NEURODEVELOPMENTAL
SYNDROME (OCNDS)

0 que é a sindrome de desenvolvimento neuroldgico
Okur-Chung?

A sindrome de desenvolvimento neurolégico Okur-Chung (OCNDS) (OMIM #
617062) é um distdirbio genético raro, identificado pela primeira vez em 2016.

Quais sao os sintomas da OCNDS?

Os sintomas mais comuns da OCNDS estdo descritos abaixo.
Ainda estamos determinando com que frequéncia ocorrem e
em que idades normalmente ocorrem ou desaparecem.

Individuos portadores de OCNDS apresentam certo grau de atraso no
desenvolvimento e/ou diferencas na funcdo cerebral.

Qual o nimero de pessoas diagnosticadas com OCNDS?

Mais de 350 pessoas de todo 0 mundo foram diagnosticadas com OCNDS até
agora. Estima-se que esse nimero aumente com o crescente uso do
Sequenciamento Completo do Exoma (WES) em outras regides do mundo.

0 que causa a OCNDS?

A OCNDS é causada por mutacdes heterozigdticas no gene CSNK2A1
no cromossomo 20.

Que tipos de mutacdes sao observadas na OCNDS?

Missense (mais comum), frameshift, stop-gain, splice site e mutacdes de
delecdo total ou parcial do gene ocorrem na OCNDS. Ainda ndo se sabe se a
gravidade dos achados clinicos tem correlagdo com diferentes tipos de
mutagdo.

Como a OCNDS é adquirida? Existe risco de recorréncia?

As mutagdes no CSNK2AT sdo novas no individuo com OCNDS (de novo), e
ndo estdo presentes em nenhum dos pais. O risco de os pais terem outro
filho com OCNDS em uma futura gestacdo é de aproximadamente 1%, pois
existe uma pequena chance de que um dos pais tenha Gvulos ou
espermatozoides adicionais com a mutagdo do CSNK2AT. Se um individuo

Atraso na fala/incapacidade de falar

Atraso motor (ou seja, andar)

Deficiéncias intelectuais, dificuldades de aprendizagem, tracos
de transtorno do espectro autista

Desafios comportamentais, como acessos de raiva, agitacdo
das mdos e outros movimentos estereotipados

Transtornos do sono devido ao ritmo circadiano interrompido
Distdrbios neuroldgicos, como baixo tonus muscular
(hipotonia), movimentos sem coordenacdo motora, cabea
pequena (microcefalia), epilepsia (convulsdes),
anormalidades na marcha

Anomalias estruturais inespecificas no cérebro

Baixa estatura, muitas vezes sem deficiéncia de horménio do
crescimento

Dificuldades de alimentacdo desde o nascimento; Refluxo
(azia), constipacdo

InfeccBes leves nos ouvidos e pulmdes

Dentes tortos (desalinhados) e cdries

Hipermobilidade, Hérnias, Displasia da anca

Problemas de visdo, como estrabismo, astigmatismo de visdo
de perto/longe

Pequena deformacdo esquelética nas vértebras

com OCNDS tiver filhos, existe um risco de 50% de transferir a mutacdo do

! Existe cura ou tratamento para a OCNDS?
(SNK2A1 para os filhos.

Ainda ndo existe uma cura definitiva para a OCNDS; no
entanto, medidas especificas devem ser tomadas para
achados associados:

Existe algum viés de género?
A OCNDS afeta homens e mulheres.

Fonoaudiologia, incluindo comunicacdo assistiva, a partir dos 12
meses de idade

AvaliacBes intelectuais e comportamentais com suporte
educacional adequado

Fisioterapia e terapia ocupacional para atrasos motores
Monitoramento e avaliagdo de epilepsia e disfuncBes da marcha
Monitoramento do crescimento e uso de sondas de
Como faco pra entrar em contato com gastrostomia (G-tubes) se houver problema persistente de
outras familias? : bt : alimentaggo

Vocé pode se conectar com as familias através da : H Avaliacdo da visdo, dentes e fun¢do do sistema imunoldgico
p4gina do seu grupo no Facebook Para recomendagBes mais detalhadas, acesse o capitulo OCNDS

https://www.facebook.com/groups/524 da GeneReview em
315764434784/?ref=bookmarks https://www.ncbi.nIm.nih.gov/books/NBK581083/

Existe alguma organizacdo voltada para a doenca?

Vocé pode entrar em contato com a Fundacdo CSNK2A1 (OCNDS) em
https://www.csnk2alfoundation.org/
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