OKUR-CHUNG

NEURODEVELOPMENTAL

SYNDROME (OCNDS)

Okur-Chung Norogelisimsel Sendromu Nedir?

Okur-Chung Norogelisimsel Sendromu (OCNDS) (OMIM # 617062) ilk kez 2016
yilinda tanimlanan nadir bir genetik hastalikir. OCNDS'li herkesin bir dereceye
kadar gelisimsel gecikmesi ve/veya beyin fonksiyonlarinda  farkliliklar
bulunmaktadir.

Kag kisiye OCNDS tanisi konuldu?

Diinya ¢apinda su ana kadar 350'tan fazla kigiye OCNDS tanisi konuldu. Bu
sayinin, diinyanin diger bélgelerinde WES (Tim Ekzom Dizilimi) kullaniminin
artmaslyla birlikte daha da artmasi beklenmektedir.

OCNDS'ye neler sebep olur?

OCNDS,  kromozom  20'deki  CSNK2A1
mutasyonlardan kaynaklanr.

genindeki  heterozigot

OCNDS'de hangi tip mutasyonlar goriiliir?

OCNDS'de yanhg anlaml (en yaygn), cerceve kaymasl, stop kazanimi, ek yeri ve
tiim veya kismi gen silme mutasyonlari gorilir. Klinik bulgularin hangi derecede
farkli mutasyon tipleriyle iligkili olup olmadigini heniiz bilmiyoruz.

OCNDS kalitimsal olarak iletilebilir mi? Tekrarlama
riski var mi?

(SNK2A!I mutasyonlari OCNDS'li- bireyde yeni (de novo) olup ebeveynlerin
hicbirinde mevcut degildir. Ebeveynlerin gelecekteki bir gebelikte OCNDS'li
baska bir cocuga sahip olma riski yaklagik %1'dir. Clinkii ebeveynlerden birinin
(SNK2AT mutasyonu taglyan ek yumurta veya sperm hiicresine sahip olma
ihtimali distktir. OCNDS'li bir kisinin cocuklari varsa CSNK2A1 mutasyonunu
cocuklarina gecirme riski %50'dir.

Cinsiyet farkliligi var mr?
OCNDS hem erkekleri hem de kadinlar etkiler.

Hastalikla ilgili bir organizasyon var mi?
CSNK2A1 (OCNDS) Vakfi ile su adresten iletisime gecebilirsiniz:

https://www.csnk2alfoundation.org/

Diger ailelere nasil ulasabilirim?

Ailelerle Facebook grup sayfalari araciliiyla baglanti
kurabilirsiniz.

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

OCNDS'nin belirtileri nelerdir?

OCNDS'in en sik gorilen belirtileri asagidadir. Bunlarin ne
siklikla ve genellikle hangi yaslarda meydana geldigini veya
(ozildiigind hala belirlemeye caligiyoruz.

Konugmada gecikme / konusamama

Motor gecikmesi (Gr. yiiriime)

Zihinsel engellilik, 6grenme glicligl, otizm spektrum
bozuklugu ozellikleri

Ofke nébetleri, el girpma ve diger sterotipik hareketler gibi
davranigsal zorluklar

* Sirkadiyen ritmin bozulmasi nedeniyle uyku sorunlari

Diisik kas tonusu seklinde ndrolojik sorunlar(hipotoni),
hantal hareketler, kiicik bas (mikrosefali), —epilepsi
(ndbetler), yiirimede bozukluklar

Beyindeki spesifik olmayan yapisal bozukluklar

Cogu zaman biylime hormonu eksikligi olmadan kisa boy
Dogumdan itibaren baslayan beslenme zorluklari; reflu
(mide yanmasi), kabizlik

Kulak ve akcigerde kiicuk enfeksiyonlar

Carpik (hizada olmayan) disler ve liriikler

Eklem hipermobilite, Fitiklar, Kalca displazisi

Sagilik gibi gorme sorunlari, yakin/uzak gorme bozuklugu
astigmatizma

Omurgada hafif iskelet deformasyonu

OCNDS'nin bir tedavisi veya caresi var mi?

OCNDS igin heniiz kesin bir tedavi yoktur; ancak iligkili
bulgular icin 6zel dnlemler alinmalidir:

12. aydan itibaren destekleyici iletisim de dahil olmak tzere
konusma terapisi

Uygun egitim destegiyle entelektiel ve davranissal
degerlendirmeler

Motor hareketlerdeki gecikmeler icin fiziksel ve mesleki
terapi

Epilepsi ve yiruyts zorluklarini izleyin ve degerlendirin

Kalici beslenme sorunlari varsa biyimenin izlenmesi ve G-
tlplerinin kullanimi

Gorme, dis ve bagisiklik sistemi fonksiyonunu degerlendirin
Daha detayli oneriler icin  GeneReviews'daki OCNDS
bolimini ziyaret edebilirsiniz.
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK581083/
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