
प्रारंभिक मूल्यांकन और उपचार का सुझावसिस्टम

प्रारंभिक: डीलिशन/डुप्लिकेशन विश्लेषण/एरे CGH के साथ SATB2 का अनुक्रम।
उपचार: आनुवांशिकीय परामर्श उपलब्ध कराएं।

प्रारंभिक:
•	 यदि उद्वेग हो, तो बेसलाइन पर दिमाग के एमआरआई और ईईजी पर विचार करें।
•	 शारीरिक चिकित्सा मूल्यांकन।
•	 व्यावसायिक थेरेपी मूल्यांकन।
•	 पुनर्वास रेफरल पर विचार।
उपचार: 
•	 वेंट्रिकल्स बढ़े हों तथा यदि न्यूरोसर्जरी रेफरल हो, तो उद्वेग का इलाज करें।
•	 शारीरिक और व्यावसायिक उपचार।
•	 ऑर्थोटिक्स या मैकेनिकल सहायता।

प्रारंभिक: विकास परक मूल्यांकन, न्यूरोमनोवैज्ञानिक मूल्यांकन।
उपचार: यदि आवश्यक हो, तो व्यवहार संबंधी समस्याबओं का इलाज करें 

आरंभिक: बोल-चाल एवं जुबान का मूल्यांकन
उपचार:
•	 बोलचाल अप्रेक्सिया के उद्देश्य से लगातार, अत्यधिक संरचित सत्रों में गहन बोलचाल एवं जुबान चिकित्सा।
•	 संवर्धित और वैकल्पिक बोलचाल के डिवाइस।

प्रारंभिक: कटे होंठ/सबम्यूकस कटे होंठ के लिए मूल्यांकन करें।
उपचार: कटे होंठ/सबम्यूकस कटे होंठ की मरम्‍मत।

प्रारंभिक: फीडिंग का आकलन करें
उपचार: कटे होंठ के लिए विशेष निपल/बोतल, दूध पिलाने हेतु शिक्षा।

प्रारंभिक:
•	 5 साल की उम्र से या उससे पहले यदि संकेत हो (फ्रैक्चर) तो अस्थि खनिज मूल्यांकन (हड्डी घनत्व)
	 पर विचार करें।
•	 ऑर्थोपेडिक्स के लिए रेफरल पर विचार करें।
उपचार: आवश्यकतानुसार अस्थि खनिजकरण को अनुकूलित करें।

प्रारंभिक: दांत का मूल्यांकन।
उपचार: डेंटल/ऑर्थोडोंटिक प्रबंधन, विशेष केंद्र के लिए रेफरल पर विचार करें।

प्रारंभिक: बेसलाइन नेत्र विज्ञान परीक्षा।
उपचार: रिफ्रैक्टिव त्रुटियों मंे सुधार/स्ट्रैबिस्मस सर्जरी।
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विशेषताएं
•	 सभी प्रभावित रोगियों में महत्वपूर्ण न्यूरो डेवलपमेंटल विकार, जिनमें शामिल हैं: इंफैन्टाहइल हाइपोटोनिया 

एवं फीडिंग कठिनाई, जिसमें बोलचाल की गंभीर असमानताएं (स्पीच अप्रैक्सिया, आमतौर पर बोल पाने में 
असमर्थता), ग्रॉस एवं फाइन मोटर विलंब (विकासात्मक डिस्प्रैक्सिया), संज्ञानात्मक सहित ग्लोबल 
डेवलेपमेंट विलंब शामिल हैं।

•	 व्यवहार संबंधी समस्याएं: विचारों के आदान प्रदान की कमी के कारण ऑटिस्टिक प्रवृत्तियों, अति सक्रियता, 
नींद में गड़बड़ी, आक्रामकता, निराशा।

•	 तालब्य असमानताएं: कटे होंठ, बिफिडयूवुला, या उच्च चापाकार तालू।
•	 दांत की असमानताएं: प्रमुख ऊपरी इनसिजर्स, अन्य असमानताएं।

निदान
निम्नलिखित में से किसी एक का पता लगाकर सुनिश्चित 
करना:
•	 हेटरोजाइगस इंट्राजेनिक SATB2 रोगजनक 

प्रकार।
•	 हेटरोजाइगस गैर-आवर्ती 2q33.1 पर डिलीशन, 

जिसमें SATB2 शामिल है।
•	 गुणसूत्र माइक्रोएरे विश्लेषण (CMA) द्वारा पता 

लगाने योग्य SATB2 की इंट्राजेनिक डिलीशन या 
डुप्लिकेशन।

•	 2q33.1 ब्रेकपॉइंट के साथ गुणसूत्र में स्थान 
परिवर्तन जो SATB2 को बाधित करता है।

आण्विक अनुवांशिक परीक्षण दृष्टिकोण में CMA, 
एक बहु-जीन पैनल, व्यापक जीनोम अनुक्रम और 
एक्सोम एरे का संयोजन शामिल हो सकता है

संसाधन
अतिरिक्त चिकित्सकीय और वैज्ञानिक जानकारी के 
साथ-साथ रजिस्ट्री संबंधी जानकारी के लिए, कृपया यहां देखें:  
www.satb2gene.com.

SATB2 जीन फाउंडेशन की अधिक जानकारी के लिए,  
www.satb2gene.org देखें।

अन्य परिवारों से संपर्क के लिए नजदीकी फेसबुक समूह खोजंे 

“SATB2 Syndrome (2q33.1)”.

अतिरिक्त संसाधन:

SATB2-संबद्ध सिंड्रोम - जीन रीव्यूज®:

www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK458647

SATB2 के प्राकृतिक इतिहास से जुड़ा सिंड्रोम: : www.
ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/29436146

SATB2-सबंदध् सि डंर्ोम
अनय् नाम: Glass सि डंर्ोम, 2q33.1 डि ल ीशन/माइकर्ोडि ल ीशन/मय् ू ट शेन 
चि कि तस्ा प शे ेवरो ं और चि कि तस्को ं क े लि ए

बोलचाल और जुबान की गंभीर असमानताएं

तालू/होंठ की असमानताएं

दांत की असमानताएं

अस्थि या मस्तिष्क की असमानताओं सहित या उसके बिना 
व्यवहारगत समस्याएं

आयु 2 से पूर्व 2 ऑनसेट

ये सुझाव कोई व्यक्तिगत चिकित्सा सलाह का विकल्प नहीं हैं। पीड़ित परिवार मूल्यांकन और उपचार के लिए योग्य चिकित्सकों से परामर्श लें। चूंकि  SATB2 से जुड़े सिंड्रोम के नए मामलों का निदान किया जाता है, सिंड्रोम के बारे में हमारी जानकारी से सुधार होगा। 
इसलिए, इस दस्तावेज मंे शामिल जानकारी को प्रकाशन के समय उपलब्ध सर्वश्रेष्ठ जानकारी माना जाता है। V1 28-Mar-2018


