RECOMANDARI DE INGRIJIRE N SINDROMUL DE
NEURODEZVOLTARE OKUR-CHUNG (OCNDS)

NOTA:

Acest material are scop informativ si educational si nu inlocuieste recomandarile medicale ale unor
profesionisti sau consultarea cu cadre medicale calificate. Va rugam sa va consultati echipa de cadre
medicale pentru sfaturi de natura medicala.

REFERINTE

Rapoarte de la comunitatea online: Capitolul OCNDS Gene Reviews

DEFINITIE

OCNDS este un sindrom de neurodezvoltare cauzat de variante (mutatii) ale genei CSNK2A1,
localizata pe cromozomul 20.

DIAGNOSTICARE

OCNDS se diagnosticheaza prin efectuarea de teste moleculare, mai frecvent prin teste genetice de sange,
precum secventierea integrala a exomului (WES) sau secventierea integrala a genomului (WGS).

MOSTENIRE

Fiecare persoana se naste cu doua copii ale genei CSNK2A1. OCNDS este o afectiune cu transmitere
autozomal dominanta, ceea ce inseamnad ca o copie a genei este sanatoasa iar cealalta prezinta o mutatie
care provoacd sindromul. Tn general, mutatia este de novo sau ,noud”, ceea ce inseamnd ca nu a fost
prezenta la niciunul din parinti.

PLANIFICARE FAMILIALA

Atunci cand sindromul este de novo sau nou (adica niciunul din parinti nu prezinta mutatia), daca parintii
au mai multi copii, probabilitatea de a mai avea un alt copil afectat este de sub 1%. Persoanele cu OCNDS
au o probabilitate de 50% de a-l transmite la copiii.

CARACTERISTICI FRECVENTE

Tn ceea ce priveste ocurenta si severitatea, impactul OCNDS variaza de la persoand la persoand. Tabelul
sintetizeaza principalele simptome raportate in publicatii despre persoane cu OCNDS. intarzierea in
dezvoltare afecteaza toate domeniile dezvoltarii, dar la majoritatea persoanelor limbajul este mai afectat
decat abilitatile motorii grosiere. Va rugam sa retineti ca in cazul persoanelor cu acest diagnostic
simptomatologia poate fi prezenta sau nu.



https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK581083/

CARACTERISTICI FRECVENTE ALE OCNDS

. . = Interventie
Simptom Impact potential Evaluare recomandata e
recomandata
Microcefalie Dimensiune mai mica a capului RMN daca este necesar Niciuna
Probleme legate de:
e Mobilitate « Terapie fizics ¢ Terapie fizica si ocupationala
Hipotonie e Activitatile traiului zilnic « Terapie ocupationals ¢ Medicina fizica si reabilitare

¢ Articulatii laxe/hiperextensibile din
cauza tonusul muscular redus

¢ Ortopedie

Intarzieri ale vorbirii

Intarzierea vorbirii

e Evaluare logopedica
e Evaluare AAC

e Logopedie
¢ Metode alternative de comunicare

Dificultati de vedere

Strabism si viciu de refractie

Evaluare oftalmologica

Evaluare oftalmologica la fiecare 1-3
ani

Dificultati de hranire

Probleme de masticatie si deglutitie,
refuzul alimentatiei

Terapie pentru alimentatie (de obicei
efectuata de un terapeut ocupational
sau un logoped)

Posibil sa fie nevoie de o sonda
nazogastrica sau gastrica

Dificultati
gastrointestinale

Constipatie

Monitorizare pentru probleme
permanente de alimentatie si
semne/simptome de constipatie.

Medicamente emoliente pentru scaun,
medicamente procinetice, agenti
osmotici si laxative la nevoie

Convulsii

Tipuri variabile

Neurologie (EEG) si RMN cranian

Niciuna

Intarziere de
dezvoltare globala

Afecteaza toate domeniile de
dezvoltare: abilitati lingvistice si motorii

Pediatrie pentru probleme de
dezvoltare

Terapii regulate sau frecvente

Tulburari de somn

Probleme cu adormitul sau dormitul,
apnee in somn

¢ (linica pentru tulburdri ale
somnului
e Studiul somnului

Niciuna

Dizabilitati de

Dificultati la scoala

Echipa de educatie speciald

e Adaptari speciale
e Hipotonie si suport pentru

invatare comunicare
e Miscari stereotipe
Comportamental | 1 [URSESR | ol ccucaona vzt ) | S Pe pe s
e ADD/ADHD
Diferente Dinti incalecati (aliniati incorect) si e Tratamente stomatologice

structurale orale

goluri

Stomatolog sau ortodont

e Potential tratament ortodontic

Musculoscheletice

Scolioza, cifoscolioza (mai putin
frecvente)

Ortoped

Niciuna

Afectiune cardiaca

Defecte cardiace congenitale

Cardiolog (EKG), ecocardiografie

Monitorizare cardiologica regulata

Dificultati
senzoriale

Autism

Analizd comportamentala aplicata
(ABA)

Consultare cu un pediatru pe
probleme de dezvoltare




FRECVENTA RECOMANDATA A INTERVENTIILOR

Maximizarea efectelor terapiilor, in special prin dezvoltare timpurie, s-a dovedit benefica. Familiile sunt incurajate sa
apeleze la aceste terapii fara a-si sacrifica sanatatea mintala si calitatea vietii a intregii familii. Pentru a intelege mai
bine resursele disponibile, va recomandam sa luati legatura cu grupurile locale pentru dizabilitati.

GESTIONAREA INTARZIERILOR DE DEZVOLTARE

Conform articolului Gene Reviews: OCNDS Gene Review

Pentru a asigura implicarea agentiilor corespunzatoare de la nivel comunitar, statal, precum si cele educationale si pentru a ajuta
parintii in maximizarea calitatii vietii, se recomanda consultarea unui pediatru pe probleme de dezvoltare.

Urmatoarele informatii reprezintda recomandari tipice in Statele Unite pentru persoanele cu intarziere de dezvoltare;
recomandarile standard pot varia de la o tara la alta.

Varsta 0-3 ani: Pentru acces la terapii ocupationale, fizice, logopedice si de alimentatie, precum si pentru servicii de sanatate
mentald pentru copii mici, educatori speciali si specialisti pentru deficiente senzoriale, se recomanda efectuarea unei trimiteri
pentru un program de interventie timpurie. In SUA, interventia timpurie este un program finantat la nivel federal disponibil in
toate statele si furnizeaza servicii la domiciliu destinate nevoilor terapeutice individuale.

Varsta 3-5 ani: In SUA, se recomanda dezvoltare prescolara prin intermediul inspectoratelor scolare locale. inainte de efectuarea
plasamentului, se face o evaluare pentru a stabili serviciile si terapiile necesare si pe baza intarzierilor depistate de dezvoltare
motorie, lingvisticd, sociala si cognitivd se elaboreaza un plan educational individualizat (PEl) pentru persoanele respective. Tn
general, programul de interventie timpurie ajutd aceasta tranzitie. Dezvoltarea prescolara se efectueaza in centre. In cazul copiilor
care nu pot participa din cauza instabilitatii medicale, se asigura si servicii la domiciliu.

Date de contact pentru interventie timpurie pentru fiecare stat | CDC
Lista programe State Waivers | Medicaid

Toate varstele: Pentru a asigura implicarea agentiilor corespunzatoare de la nivel comunitar, statal, precum si cele
educationale (SUA) si pentru a ajuta parintii in maximizarea calitatii vietii, se recomanda consultarea unui pediatru
pe probleme de dezvoltare. Cateva aspecte de avut in vedere:

Servicii PEI:

¢ Un PEI ofera copiilor, care indeplinesc conditiile, educatie special conceputa si servicii conexe.

¢ Serviciile PEIl vor fi analizate anual pentru a se stabili daca sunt necesare eventuale modificari.

e Legea privind educatia speciala prevede ca minorii care participa la un PEI trebuie sa se afle intr-un mediu scolar cat mai
putin restrictiv si, pe cat posibil, trebuie inclusi in sistemul general de educatie, atunci si acolo unde este cazul. Pentru a-
ajuta sa aiba acces la materialele scolare, in echipa PEI a copilului trebuie inclusi consultanti pe probleme de vedere.

¢ Serviciile de fizioterapie, terapie ocupationala si cele logopedice vor fi furnizate Tn cadrul PEl in masura in care nevoia
afecteaza accesul copilului la materialele scolare. In afara de asta, pot fi luate in calcul terapii private de suport in functie de
nevoile persoanei afectate. Un pediatru pe probleme de dezvoltare poate face recomandari specifice cu privire la tipul de
terapie. ITn momentul in care copilul intrd In perioada adolescentina, trebuie discutat un plan de tranzitie care s fie
incorporat in PEI. Pentru cei care beneficiaza de PEI, inspectoratele scolare sunt obligate sa asigure serviciile pana la varsta
de 21 de ani.

in cazul persoanelor care necesitd adaptari sau modificiri, de exemplu loc in bancile din fata clasei, dispozitive de tehnologie
asistiva, asistenti care sa ofere ajutor la scris, timp suplimentar intre ore, teme modificate si text marit se poate lua in calcul un
plan 504 (Sectiunea 504: un statut federal american care interzice discriminarea pe baza unei dizabilitati).

Se recomanda Tnregistrarea la Administratia pentru dizabilitati de dezvoltare (DDA). DDA este o agentie publica americana care
furnizeaza servicii si asistenta pentru persoanele care indeplinesc conditiile. Eligibilitatea variaza in functie de stat dar, in
general, se stabileste pe baza diagnosticului si/sau a dizabilitatilor cognitive/adaptive asociate.

De asemenea, familiile cu venituri sau resurse limitate se pot Tncadra pentru venit social suplimentar (SSI) pentru copilul cu o
dizabilitate.



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

ADAPTARI SPECIALE

Comunicare:

Pentru persoanele care prezinta dificultati de limbaj expresiv, luati in calcul efectuarea unei evaluari pentru

mijloace alternative de comunicare (de exemplu, comunicare augmentativa si alternativa [AAC]) Evaluarea AAC poate
fi efectuata de un logoped cu expertiza in domeniu. Evaluarea va analiza abilitatile cognitive si deficientele senzoriale
pentru a stabili cea mai buna forma de comunicare. Dispozitivele AAC pot varia de la cele fara prea multa tehnologie,
de exemplu comunicare prin schimb de imagini, pana la cele de inalta tehnologie, de exemplu dispozitive
generatoare de voce. Contrar opiniei populare, dispozitivele AAC nu impiedica dezvoltarea vorbirii, ci ajuta la
dezvoltarea optima a vorbirii si limbajului.

Tehnologie asistiva:

Domeniul tehnologiei asistive a evoluat foarte mult si poate extinde abilitatile. Printre exemple enumeram:
dispozitive de comunicare, butoane de comunicare, programe de transformare a vorbirii in text, de tastare si de
citire/scriere.

Asistenta motorie:

Terapia fizicd este recomandata pentru maximizarea mobilitatii si reducerea riscului aparitiei unor probleme
ortopedice cu debut ulterior. in functie de nevoi, luati in calcul folosirea unor echipamente medicale si dispozitive de
pozitionare durabile (ex. scaune cu rotile, suporturi de mers, scaune de baie, dispozitive ortetice, carucioare
adaptive). Terapia ocupationala este recomandata in cazul dificultatilor cu abilitatile motorii fine care afecteaza

Dieta speciala:

Dificultatile de hranire la sugari sunt frecvente si se manifesta sub forma unor dificultati la supt in primele luni de
viata sau dificultati in lunile ulterioare in ceea ce priveste tranzitia la alimente solide. Dificultatile de hranire si
deglutitie pot necesita introducerea unei sonde gastrice. Constipatia este frecventa.

Stomatologie:
Dintii incalecati (aliniati incorect) si golurile reprezinta simptome frecvente ale sindromului OCNDS.

TERAPII ALTERNATIVE

Aceste interventii au fost testate si sunt recomandate de familiile noastre.

¢ Terapie prin analiza comportamentala aplicata (ABA) e Terapie comportamentald
¢ Patologie de vorbire/limbaj / Terapie logopedica e Terapie prin muzica

e Terapie ocupationala

¢ Terapie fizica / Fizioterapie

e Interventie timpurie

¢ Interventie comportamentala intensiva timpurie

e Terapie ecvestra

e Terapie Floortime

e Terapie vizuala

e Tehnologie de comunicare

Specialisti testati si recomandati de familiile noastre:

e Genetician e Ortoped

e Specialistin alimentatie / Nutritionist e Specialist boli neuromusculare
e Stomatolog / Ortodont e Neurolog

e Ginecolog pediatru e Epileptolog

e Oftalmolog e Endocrinolog

e Imunolog e Audiolog

e Cardiolog e ORL-ist




PROGRAMUL ,,AMBASADOR REGIONAL"

Ambasadorii nostri regionali trebuie sa construiasca o comunitate de sprijin OCNDS in cadrul regiunii alocate.
Ambasadorii regionali iau legatura cu familiile care se confrunta cu dificultatile de natura sociala si emotionala ale
diagnosticului, tratamentului si gestionadrii bolii. Pentru a veni in sprijinul comunitatii noastre globale, ambasadorii
regionali OCNDS fTsi ofera serviciile in cadrul mai multor regiuni si Tn mai multe limbi, inclusiv engleza, germana,
norvegiana, spaniola si neerlandeza. Puteti lua legatura cu comunitatea dvs. locala si puteti accesa resurse locale. De
asemenea, puteti participa la evenimente regionale virtuale sau in persoana. Trimiteti un e-mail la
info@csnk2a1foundation.org pentru a afla mai multe.

RESURSE UTILE

INTREBARI FRECVENTE OCNDS
Brosura pentru parinti
Rezumat pe o pagina
Carte de vizita

Siteweb:  www.csnk2a1foundation.org/

Facebook: @csnk2al

Instagram: @csnk2a1_foundation

LinkedIn: CSNK2A1 Foundation

X @csnk2alorg

Contactati-ne:

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



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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