


Enfendiendo la eplepsia y €l aufismo relacionados con CHDZ

El gen CHD2 proveé instrucciones para
producir una proteina llamada proteina
cromodominio DNS helicasa 2. Esta

" 2Qué s CHDI?

_ proteina se encuentra en las células de todo
CHD2 es un gen ubicado

el cuerpo y regula la actividad genética

en el cromosoma 15 en / j
mediante un proceso conocido como

15.926.1 remodelacion de la cromatina.

Los desordenes de
CHDZ <e identificaron
por primera vez en 205

Una mutacion en €l gen CHDZ puede provocar eplepsia y/o aufismo

Las caracteristicas clinicas pueden incluir:
{ | Epilepsia que frecuentamente es dificil de controlar

.\ Retrasos en el desarrollo global
'i Fotosensibilidad
W Trastorno del Espectro Autista o rasgos autistas
a TDAH, comportamiento hiperactivo o comportamiento de falta de atencion
J Discapacidad intelectual (de leve a grave) o problemas de aprendizaje
Problemas de conducta, incluidos algunos con agresion
Retrasos en el habla y en la motricidad

), Regresion (pérdida de hitos)
El Iniclo de las convulsiones suele

ocurrir entre los b meses y los 6 CHD2 es un
4— aﬁog d@ Gdad trastorno poco

comun:
probablemente
afecta solo al 1%

El 2 de febrero

os el Dia de El fenotipo de CHD2 varia

q de los nifos con
e persona a persona. T
No hay dos casos I
epilépticas y del

exactamente iguales.
‘ a‘ desarrollo

Coalifion 1o Cure CHVZ es una organizacion de defensa de pacientes cuya mision es
- mejorar las vidas de aquelos afectados por trastornos relacionados con CHDZ medinte
@ la financiacion de la investigacion necesaria para descubric una cura
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Obfenga mas informacion sobre CHDZ vistando www.curecihd?.org

Concientizaciéon

sobre CHD2
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http://www.curechd2.org/

Comprendre 'epllepsie ef lautisme li6s au CHDZ

Le gene CHD2 fournit des instructions pour
fabriquer une protéine appelée
Chromodomain DNS Helicase Protein 2.
Cette protéine se trouve dans les cellules
de tout le corps et régule I'activité des
genes grace a un processus appelé
remodelage de la chromatine.

uest-ce e o CHDY'

Le CHDZ2 est un géne situé

sur le 15éme chromosome en
position 15.926.1

Les froubles lies au
CHDZ ont €t identifiés
pour la premiere fois en
20

Une mufation du gene CHDZ peut provoquer €plepsie et/ou laufisme

Les caractéristiques cliniques peuvent inclure:
y Une épilepsie souvent difficile a contréler

Retards de développement globaux
'| Photosensibilité
2 A Trouble du spectre autistique ou traits autistiques
a TDAH, comportement hyperactif ou comportement inattentif
Déficience intellectuelle (Iégére a sévére) ou troubles d'apprentissage
J Problemes de comportement dont certains avec agressivité
Retards de langage et moteurs
Régression (perte de jalons)

CHD2 est une
maladie rare:
elle ne touche
probablement
que 1 % des

Les crises deplepsie apparaissent
generolement enfre b mois ef 4 ans Q

Le 2 février est
la journée de
sensibilisation
au CHD2

Le phénotype du CHD2

N . enfants atteints
varie d'une personne a A . )
. \ d'encéphalopathies
I'autre. Il n'y a pas deux cas

épileptiques et

exactement identiques i
‘ J, développementales

Coalffion 1o Cure CHDZ est une organisation de défense des inferets des patients dont
| lo mission est daméeliorer la vie des personnes fouchées par des froubles lies au
@ CHDZ en finangant la recherche nécessaire a la découverte dun remede
=& N
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Apprenez-en davantage sur CHDZ en vistant www.curechdZ.org
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http://www.curechd2.org/

CHD1-0ss0zierte Eplepsie + Aufismus verstenen

Das CHD2-Gen sieht Befehle fur die Produktion
eines Proteins mit dem Namen Chromodomain

. 27 DNA Helicase Protein 1 vor. Dieses Protein
WaS Igf CHDZ . findet sich in Zellen im ganzen Kérper und

CHD2 ist ein Gen auf reguliert die Genaktivitat mittels eines als
dem 15ten Chromosom Chromatin-Remodelierung bezeichneten
an der Position 15.926.1 Prozesses.

CHDZ-Storungen wurden
zum ersfen Mal im Jar
205 identifiziert

Eine Mufation des CHDZ-Gens kann Epilepsie und/oder Autismus verursachen.

Klinische Merkmale kénnen umfassen:
Epilepsie, die oft schwer zu kontrollieren ist

Globale Entwicklungsverzégerungen

Lichtempflindlichkeit

Autismus-Spektrum-Storung oder autistische Merkmale

ADHD, hyperaktives oder unaufmerksames Verhalten

Geistige Behinderung (leicht bis schwer) oder Lernbehinderungen
Verhaltensauffalligkeiten, teilweise verbunden mit Aggression
Sprachliche und motorische Entwicklungsverzégerungen
Regression (Verlust von Meilensteinen)

Anfille setzen gewdhnlich im

. CHD2 ist eine
Ater von sechs Monaten bis seltene
. . Storung, sie
vier Jahnren ein ottt

wahrscheinlich
nur 1% aller

Am 2. Februar ist Der Phanotyp fur CHD2 Kinder mit
CHD2 Awareness VT:(;T\:?dvfunmlnigS:sz:iu entwicklungsbedingten
) & epileptisch
Day Falle sind genau gleich eprieptiscnen

Enzephalopathien

Die Coolfion to Cure CHDZ it eine private Patientenorganisation, die sich zur Aufgabe
stellf, das Leben von Menschen mir CHDZ-assozierten Storungen durch die
Finanzierung von Forschung fir dos Finden eines Heimitfels zu verbessern

Pesuchen Sie wawcurecndZ.org und lernen Sie mehr tber CHDZ



http://www.curechd2.org/

