OKUR-CHUNG NOROGELiSiIMSEL SENDROM (OCNDS)
BAKIM ONERILERI

NOT:

Bu belge yalnizca bilgilendirme ve egitim amaclidir ve profesyonel tibbi tavsiye veya saglik uzmanlariyla
konsultasyonun yerine gecmez. Tibbi tavsiye icin lutfen saglik uzmanlari ekibinize danisin.

KAYNAKLAR

Cevrim ici topluluktan raporlar: OCNDS Gen incelemeleri Bélimii

TANIM

OCNDS, 20. kromozomda bulunan CSNK2A1 genindeki varyantlar ("mutasyonlar") nedeniyle olusan
bir nérogelisimsel sendromdur.

TANI

OCNDS, molekuler genetik testler, daha yaygin olarak Tum Ekzom Dizilemesi (WES) veya Tum Genom
Dizilemesi (WGS) gibi genetik kan testleri yoluyla teshis edilir.

KALITIM

Herkes CSNK2A1 geninin iki kopyasiyla dogar. OCNDS, genin bir kopyasinin saglikl, diger kopyasinin ise
sendroma neden olan mutasyona sahip oldugu otozomal dominant bir durumdur. Mutasyon genellikle
"de novo" yani "yeni"dir, bir baska deyisle ebeveynlerden hicbirinde mevcut degildir.

AILE PLANLAMASI

OCNDS "de novo" veya yeni oldugunda (yani ebeveynlerden hicbiri mutasyona sahip olmadiginda),
ebeveynlerin daha fazla cocugu varsa, baska bir etkilenmis cocuga sahip olma riskleri %1'den azdir.
OCNDS'li bireylerin bunu cocuklarina gecirme olasiligr %50'dir.

ORTAK OZELLIKLER

OCNDS'nin etkisi, bireyler arasinda gorulme sikligi ve siddeti bakimindan farklilik gosterir. Tabloda
OCNDS'li bireylerle ilgili yayinlarda bildirilen baslica semptomlar 6zetlenmistir. Gelisimsel gecikme tim
gelisim alanlarini etkiler, ancak ¢ogu bireyde dil, kaba motor becerilerden daha fazla bozulur. Bu
belirtilerin tani konulan herkeste mevcut olabilecegini veya olmayabilecegini Iutfen unutmayin.
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ONERILEN MUDAHALELERIN SIKLIGI

Ozellikle erken gelisim déneminde terapilerden maksimum diizeyde yararlanmanin faydali oldugu kanitlanmistir.
Ailelerin, ruh sagliklarindan ve tum ailenin yasam kalitesinden &6diun vermeden terapilere erismeleri tesvik
edilmektedir. Mevcut kaynaklari daha iyi anlamak icin yerel engelli gruplariyla baglanti kurmanizi éneririz.

GELiSIM GECIKMELERIN YONETIMI

Per Gene Reviews Makalesi: OCNDS Gene Review

Uygun toplum, devlet ve egitim kurumlarinin katihmini saglamak ve ebeveynlerin yasam Kkalitesini en Ust dizeye ¢ikarmalarina
destek olmak icin gelisimsel bir cocuk doktoruna danisiimasi énerilir.

Asagidaki bilgiler, Amerika Birlesik Devletlerinde gelisimsel gecikme yasayan bireyler icin tipik yonetim 6nerilerini icermektedir;
standart 6neriler Ulkeden Ulkeye degisiklik gdsterebilir.

0-3 yas arasi: Mesleki, fiziksel, konusma ve beslenme terapisi ile bebek ruh saghg hizmetlerine, 6zel egitimcilere ve duyusal
bozukluk uzmanlarina erisim icin erken mudahale programina sevk edilmesi 6nerilir. ABD'de erken mudahale, tim eyaletlerde
mevcut olan ve bireysel terapi ihtiyaclarini hedefleyen evde bakim hizmeti saglayan federal bazda finanse edilen bir programdir.

3-5 yas arasi: ABD'de, yerel kamu okulu bdlgesi araciligiyla gelisimsel okul 6ncesi egitim 6nerilmektedir. Yerlestirmeden 6nce,
ihtiya¢ duyulan hizmet ve terapileri belirlemek icin bir degerlendirme yapilir ve belirlenen motor, dil, sosyal veya bilissel
gecikmeye gore yeterlilik gbsterenler icin bireysellestirilmis bir egitim plani (IEP) gelistirilir. Erken mudahale programi genellikle bu
gecise yardimci olur. Gelisimsel okul dncesi egitim, merkez tabanhdir; tibbi olarak okula devam edemeyecek kadar dengesiz olan
cocuklar icin evde bakim hizmeti saglanir.

Eyaletlere Gére Erken Miidahale iletisim Bilgileri | CDC
Eyalet Muafiyet Listesi | Medicaid

Tum yaslar: Uygun toplum, eyalet ve egitim kurumlarinin (ABD) katihmini saglamak ve ebeveynlerin yasam
kalitesini en Ust duzeye cikarmalarina destek olmak icin gelisimsel bir cocuk doktoruna danisiimasi énerilir. Dikkat
edilmesi gereken bazi hususlar:

Bireysellestirilmis Egitim Programi (IEP) hizmetleri:

¢ Bireysellestirilmis Egitim Programi (IEP), sartlari saglayan ¢ocuklara 6zel olarak tasarlanmis egitim ve ilgili hizmetleri saglar.

e Bireysellestirilmis Egitim Programi (IEP) hizmetleri, herhangi bir degisiklige ihtiya¢ olup olmadigini belirlemek amaciyla yillik
olarak gozden gecirilecektir.

o Ozel egitim yasasi, Bireysellestiriimis Egitim Programina (IEP) katilan cocuklarin okulda miimkin olan en az kisitlayici
ortamda bulunmalarini ve uygun oldugu zaman ve yerde mimkuin oldugunca genel egitime dahil edilmelerini gerektirir.
Gorme danismanlari, akademik materyale erisimi desteklemek icin cocugun Bireysellestirilmis Egitim Programi (IEP) ekibinin
bir parcasi olmalidir.

e Cocugun akademik materyale erisimini etkileyen ihtiyaclar dlciistinde Bireysellestirilmis Egitim Programinda (IEP) fizyoterapi,
ergoterapi ve konusma hizmetleri saglanacaktir. Bunun o6tesinde, etkilenen bireyin ihtiyaclarina goére &zel destekleyici
terapiler dusunulebilir. Tedavinin turdne iliskin 6zel 6neriler gelisimsel ¢ocuk doktoru tarafindan yapilabilir. Cocugunuz
ergenlige girdiginde, bir gecis plani Uzerinde ¢alisiimali ve Bireysellestirilmis Egitim Programina (IEP) dahil edilmelidir.
Bireysellestirilmis Egitim Programi (IEP) hizmetlerinden yararlananlar icin kamu okul bdlgesinin 21 yasina kadar hizmet
saglamasi gerekmektedir.

Sinifin 6n tarafinda oturma, yardimci teknoloji cihazlari, sinif yazicilari, dersler arasinda ekstra zaman, degistirilmis 6devler ve
genisletilmis metin gibi duzenlemelere veya degisikliklere ihtiya¢ duyanlar icin 504 plani (B6lum 504: Engellilige dayali ayrimcilig
yasaklayan ABD federal yasasi) dusuntlebilir.

Gelisimsel Engelliler idaresine (DDA) kayit yaptirmaniz énerilir. DDA, nitelikli bireylere hizmet ve destek saglayan bir ABD kamu
kurulusudur. Uygunluk eyalete gore farklilik gostermekle birlikte genellikle tani ve/veya iliskili bilissel/uyumsal engellere gore
belirlenir.

Geliri ve kaynaklari sinirli olan aileler, engelli cocuklari icin ek sosyal gtivenlik geliri (SSI) almaya da hak kazanabilirler.
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OZEL KALACAK YER

lletisim:

ifade edici dil glicltkleri olan bireyler icin alternatif iletisim araclarinin (rnegin, artirici ve alternatif iletisim

[AAC]) degerlendirilmesini gbz 6éntinde bulundurun. AAC degerlendirmesi, bu alanda uzman bir konusma-dil
patologu tarafindan tamamlanabilir. Degerlendirmede bilissel yetenekler ve duyusal engeller gbz 6ntinde
bulundurularak en uygun iletisim bicimi belirlenecektir. AAC cihazlari, resimli iletisim gibi dtsuk teknolojili
cihazlardan ses Ureten cihazlar gibi ylUksek teknolojili cihazlara kadar cesitlilik gdsterebilir. Yaygin inanisin aksine, AAC
cihazlari konusmanin sézel gelisimini engellemez, aksine optimum konusma ve dil gelisimini destekler.

Yardimci Teknoloji:
Yardimai teknoloji alani uzun bir yol kat etmistir ve yetenekleri genisletebilir. Bazi drnekler arasinda iletisim cihazlari,
iletisim dugmeleri, konugsmayl metne dénustirme, klavye ile yazma ve okuma/yazma programlari yer almaktadir.

Motor Destegi:

Hareket kabiliyetini en st dizeye ¢ikarmak ve sonradan ortaya ¢ikabilecek ortopedik problem riskini azaltmak igin
fizik tedavi 6nerilir. Gerektiginde dayanikli tibbi ekipman ve konumlandirma cihazlarinin (6rnegin tekerlekli
sandalyeler, yurutecler, banyo sandalyeleri, ortezler, adaptif bebek arabalari) kullanimini g6z éntinde bulundurun.
Beslenme, bakim, giyinme ve yazma gibi adaptif islevleri etkileyen ince motor becerilerindeki zorluklar icin ergoterapi
Onerilir.

Ozel Diyet:
Bebek beslenmesinde yasanan guclukler yaygindir ve erken bebeklik déneminde emmede zorluk veya bebekligin

ilerleyen donemlerinde kati gidalara geciste zorluk seklinde kendini gosterir. Beslenme ve yutma zorluklari
gastrostomi tUpu yerlestiriimesini gerektirebilir. Kabizlik yaygindir.

Dis:
Carpik (hizada olmayan) disler ve ¢urtkler OCNDS'nin yaygin belirtileridir.

ALTERNATIF TERAPILER

Bunlar ailelerimizin denedigi ve dnerdigi mudahalelerdir.

e Uygulamali Davranis Analizi Terapisi (ABA)

¢ Dil ve Konusma Patolojisi / Konusma Terapisi
e Mesleki Terapi

o Fizik Tedavi / Fizyoterapi

e Erken Mudahale

e Erken Yogun Davranissal Mudahale

Ailelerimizin denedigi ve 6nerdigi uzmanlar:

e Genetik uzmani

e Besleme / Beslenme Uzmani
e Disci / Ortodontist

e Cocuk Jinekologu

e GOz doktoru

e immdinolog

e Kardiyolog

Davranissal Terapi
Muzik Terapisi

Atlarla Terapi

Yerde Zaman Terapisi
Go6rme Terapisi
iletisim Teknolojileri

Ortopedist
Noromuskuler
No6rolog
Epileptolog
Endokrinolog
Odyolog

Kulak Burun Bogaz




BOLGESEL ELCi PROGRAMI

Bolgesel elcilerimiz, gorevlendirildikleri bolgede destekleyici bir OCNDS toplulugu olusturmaktan sorumludur.
Bolgesel elciler, aileler teshis, tedavi ve yonetimin sosyal ve duygusal zorluklarini asarken ailelerle baglanti kurar.
Kiresel toplulugumuza en iyi sekilde destek olmak icin OCNDS Bélge Elcileri ingilizce, Almanca, Norvegge, ispanyolca
ve Felemenkge dahil olmak Uzere cesitli bolgelerde ve dillerde hizmet vermektedir. Yerel toplulugunuzla baglanti

kurabilir, yerel kaynaklara erisebilir, sanal ve ylz yuze bdlgesel etkinliklere katilabilirsiniz. Daha fazla bilgi edinmek
icin: E-posta info@csnk2a1foundation.org.

YARARLI KAYNAKLAR

OCNDS Sikca Sorulan Sorular
Ebeveyn Kitapcig
Bir Sayfalik Bilgi
Kartvizit

Web sitesi: www.csnk2a1foundation.org/

Facebook: @csnk2a

Instagram: @csnk2al1_foundation

LinkedIn: CSNK2A1 Foundation

X: @csnk2alorg

Bize Ulasin:

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