NEURODEVELOPMENTAL
SYNDROME (OCNDS)

Ce este sindromul de neurodezvoltare Okur-Chung?
Sindromul de neurodezvoltare Okur-Chung (OCNDS) (OMIM # 617062)
este o tulburare geneticd rard identificatd pentru prima oard in 2016.
Persoanele cu OCNDS prezintd un anumit grad de intarziere in
dezvoltare si/sau diferente in fundtia cerebrald.

Cate persoane sunt diagnosticate cu OCNDS?

Pand in prezent, la nivel global au fost identificate peste 350 de
persoane cu OCNDS. Se preconizeazd cd aceastd cifrd va creste odatd
cu utilizarea din ce Tn ce mai accentuatd a secventierii exomului (WES)
in alte regiuni de pe glob.

Ce cauzeaza OCNDS?

OCNDS este cauzat de mutatiile heterozigotice de la nivelul genei
(SNK2A1 de pe cromozomul 20.

Ce tip de mutatii se observa in OCNDS?

Tn cazul OCNDS apar mutatii missense (mutatia cu sens gresit) (cele mai
frecvente), frameshift (mutatia de schimbare a cadrului de citire), stop-
gain (mutatia de codon stop), splice site (mutatia site-ului de imbinare) i
mutatii de stergere integrald sau parfiald a genelor.Incd nu stim dacd
severitatea constatdrilor clinice este corelatd cu diverse tipuri de mutatji.

Cum se mosteneste OCNDS? Exista vreun risc de
recurenta?

Mutatiile CSNK2A1 sunt noi in cazul persoanei cu OCNDS (de novo) si nu
sunt prezente la niciunul din pdrinti. Riscul ca pdrintii sd aibd un alt copil
cu OCNDS in cazul unei sarcini viitoare este de aproximativ 1%, deoarece
existd 0 sansd micd ca unul din pdrinti sd aibd un ovul suplimentar sau
celule spermatice cu mutatie CSNK2A1. Dacd o persoand cu OCNDS are
copii, existd un risc de 50% ca mutatia CSNK2A1 sd fie transmisd la copii.

Exista o diferentiere in functie de sex?
OCNDS afecteazd atat bdrbatii, cat si femeile.

Exista o organizatie care se ocupa de aceasta
boala?

Puteti contacta Fundatia CSNK2A1 (OCNDS) la
https://www.csnk2alfoundation.org/

Cum pot lua legatura cu celelalte familii?
Puteti intra in legdturd cu respectivele familii prin

intermediul paginii de grup de pe Facebook.

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

Care sunt simptomele provocate de OCNDS?

Cele mai frecvente simptome ale OCNDS sunt prezentate in
continuare. Incd suntem n curs de stabilire a frecventei de
aparitie si a varstelor la care aceste simptome apar sau dispar
in mod obisnuit.

« Intarziere de vorhire/incapacitate de a vorbi

* Intarziere motorie (ex. mersul)
unor tulburdri de spectru autist

* Probleme de comportament precum iesiri nervoase,
fluturarea mainilor i alte miscdri stereotipice

e Probleme de somn din cauza ritmului circadian perturbat

* Probleme neurologice precum ton muscular scdzut
(hipotonie), miscdri neindemanatice, cap mic
(microcefalie), epilepsie (convulsii), anomalii de mers

* Anomalii structurale nespecifice la nivel cerebral

e Staturd scundd; de multe ori fard o deficientd a hormonului
de crestere

e Dificultdti de hrdnire incd de la nastere; reflux (arsuriin

capul pieptului), constipatie

Infectii minore la urechi si pldmani

Dinti incdlecati (aliniati incorect) si goluri

Hipermobilitate, hernii, displazie de sold

Probleme de vedere precum strabism,

miopie/hipermetropie, astigmatism

e Deformdri scheletice minore la nivel vertebral

Exista vreun remediu sau tratament pentru
OCNDS?

Momentan, nu existd un remediu definitiv pentru OCNDS;
insd, pentru constatdrile asociate trebuie luate mdsuri
specifice:

* Logopedie, inclusiv comunicare de asistentd, incepand cu
varsta de 12 luni

e Fvaludri intelectuale si comportamentale cu suport educational
corespunzdtor

e Terapie fizicd i ocupationald pentru intdrzierile motorii

* Monitorizarea si evaluarea epilepsiei si a dificultdtilor de mers
Monitorizarea cresterii si folosirea sondelor gastrice dacd sunt
probleme persistente de hrdnire

* |Investigarea vederii, a dinilor si a funcfiei sistemului imunitar

e Pentru recomanddri mai detaliate, putefi consulta capitolul
OCNDS de pe GeneReview la

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