Inzicht iIn CHDZ-gerelateerde epllepsie en aufisme

Het CHD2-gen bevat de instructies voor
het aanmaken van een eiwit genaamd
Chromodomain Helicase DNA-Binding
Protein 2. Dit eiwit komt voor in cellen
in het hele lichaam en reguleert de
genactiviteit via een proces dat
bekendstaat als chromatine-
remodellering.

Wat is CHDZ?
CHD2 is een gen dat zich
bevindt op chromosoom 15,

op positie 15g26.1

CHDZ-aandoeningen
werden voor het eersf,
vastgesteld in 2013

Een mufafie in net CHDZ-gen kan epilepsie en/of autisme veroorzaken

Klinische kenmerken kunnen onder andere zijn
___f Epilepsie die vaak moeilijk te behandelen is

Algehele ontwikkelingsachterstand
'| Lichtgevoeligheid
v Autismespectrumstoornis of autistische kenmerken
0 ADHD, hyperactief gedrag of aandachtsstoornis
Verstandelijke beperking (licht tot ernstig) of leerproblemen
J Gedragsproblemen, waaronder agressie
Vertraagde spraak- en motorische ontwikkeling
Regressie (verlies van eerder verworven vaardigheden)

De eerste epiepticche aanval freedt Q
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Coalifion 1o Cure CHDZ Ts een patientenbelangenorganisatie et als missie het verbeteren
van de levens van mensen die getroffen zjn door aandoeningen gerelateerd aan het
| CHDZ-gen, door widdel van voorlichting, et opbouwen van een gemeenschap en et

versnelen van onderzoek ovv\ een gg@mzm ’re“vmdem
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Lees meer over CHDZ op www.curechd?.org cReee
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http://www.curechd2.org/

