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za epilepsije i konvulzivne bolesti razvojne dobi

KCNQ2 razvojna i epilepticka encefalopatija

Zavod za dje€ju neurologiju i djecju psihijatriju - Klinika za pedijatriju - KBC Rijeka
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5. TRANZICIJA

Vremensko razdoblje: od prvog dana zivota do 1.
godine

Klinicka obiljezja/simptomi

* U vecini se slucajeva pojavljuju neonatalni
napadaiji u prvim danima zivota.

* U nekim slucajevima, napadaji s&e mogu pojavifi
nakon jednog mjeseca starosti i unutar prve
godine zivota.

* Epilepsija moze biti odsutna, a u nekoliko
slucajeva, unatoc izostanku epileptickih
napadaja, prisutan je abnormalan EEG zapis s
popratnim kasnjenjem u razvoju i/ili poremecajem
ponasanja.

Prepoznaj potrebe oboljelog

» Roditelje trebaispravno informirati o
postupanjima s razlicitim vrstama epileptickin
napadaja.

« Roditelji frebaju osnovne informacije o epilepsiji
i epileptiCkim napadajima.

» Roditelje treba informirati o ozbiljinim
kognitivnim ostecenjima koja mogu zahvatiti
njihovo dijete.

+ Roditelji frebaju znati kako pristupiti ranoj
rehabilitaciji.

Vremensko razdoblje: od 2. mjeseca starosti do 6. godine (uglavnom s 2 godine)
Klinicka obiljezja/simptomi

* Napredovanje u razvoju se razlikuje od djeteta do djeteta, a ova bolest ufjece na
cijeli zivotni vijek oboljelog.

» Cakje i u prvih nekoliko mjeseci Zivota prisutno kasnjenje u cjelokupnom razvoju, a
oboljeliod KCNQ2 razvojne i epilepticke encefalopatije rijetko postaju samostalni.

* Kod djeteta je prisutno nekoliko vrsta epileptickih napadaja: zarisni ili generalizirani,
tonicko-klonicki, miokloni napadaijii spazmi, s provocirajucim cimbenikom ili bez njega.
* Ponekad su epilepticki napadaiji povezani s povisenom tielesnom temperaturom, a
ponekad mogu biti produljeni, prije svega u prvoj godini zivota kada se pojavljuju
epilepticki statusi. Kod vecine sluCajeva napadaiji prestaju unutar 3. do 5. godine, no i
dalje mogu biti prisutna ozbiljna/umjerena/blaga psihomotorna ostecenja.

* Mogu biti prisutni i komorbiditeti poput govornih, motorickin, ponasajnih, orfopedskih i
gastrointestinalnin poteskoca, problema s vidom, poteskoca s gutanjem i poremecaja
iz autisticnog spekira.

Prepoznaj potrebe oboljelog

Roditelji trebaju primjereno objasnjenje dijagnoze i prognoze uz pruzanje psinoloske
podrske.

Roditeljima se treba ponuditi gensko testiranje.

Roditelji trebaju razumijeti da razvojne promjene nisu iste kod svih oboljelin.

Roditelji zele biti sigurni u dijagnozu (,benigni* oblik epilepsije povezane s KCNQ2
genom ili encefalopatija).

Rodlitelji moraju dobiti upute o postupcima za lijecenje napadaja, te o mogucim
ostalim ne-farmakoloskim i potpornim terapijskim postupcima koji su potrebni njihovom
djetetu.

Roditelji moraju biti upoznati s provodenjem klinickih ispitivanja KCNQ2 razvojne i
epilepticke encefalopatije u njinovoj zemlji, te je li njihovo dijete ispunjava uvjete za

Vremensko razdoblje: cijeli tijek bolesti

Klinicka obiljezja/simptomi

Terapija Cesto nema ucinka na epilepticku encefalopatiju,
osobito u prvoj godini zivota. Kod djece, epilepticki napadaiji
obi¢no prestaju izmedu 3.1 5. godine, no kod nekih mogu biti i
dalje prisutni. Cilj lijeCenja je kontrola aktivnosti epileptickin
napadaja, posebno u dojenackoj dobi, uz smanjivanje
nuspojava.

Potrebno je posebno usmijeriti pozornost na cimbenike koji
izazivaju epilepticke napadaje i njihovo sprieCavanje.

Prepoznaj potrebe oboljelog

« Roditelji frebaju savjetovanje i pomoc stru¢njaka.

+ Roditelji trebaju informacije o propisanim lijekovima, njihovim
nuspojavama i nacinima prac¢enja dugorocnih nuspojava
lijekova.

* Roditelji frebaju savjetovanje o: postupanjima s Cimbenicima
koji izazivaju napadaje, opcenito o ovom zdravstvenom
stanju i viSestrukim poteskocama ozbiljinog motorickog i
kognitivnog ostecenja.

« Roditeljima treba pomoc/lijecnicki savjet o ne-epileptickim
simptomima.

« Savjetovanje/pomoc u svezi obrazovanija djeteta (vrtic,

Vremensko razdoblje: od 2. do 16. godine

Klinicka obiljezja/simptomi

Mogu se pojaviti ostale poteskoce poput intelektualnog i
motorickog ostecenja, ponasajnih, ortopedskih i
gastrointestinalnin poteskoca.

Prepoznaj potrebe oboljelog

+ Roditelji trebaju savjete temeljiene na dokazima o dodatnim
poteskocama.

+ Roditelji frebaju emocionalnu podriku.

+ Dodatne terapije temeljena na dokazima (psihomotorna,
logopedska, bihevioralna, fizikalna terapija i rehabilitacija).

Idealan ishod/podrska

« Pracenje navedenih poteskoca i, kada je moguce, provedba
terapijske intervencije.

* lzrada standarda za kvalitetu zivota odraslin oboljelin.

« Dostupnost ku¢ne i/ili institucijske skrboi suvremene (izvrsne)

Vremensko razdoblje: od 16. godine

Klinicka obiljezja/simptomi

Prijelaz u odraslu dob.

Uglavnom se epilepticki napadaji vise ne pojavljuju. Medutim,
mogu se povecati poteskoce povezane s kognitivnim i
motorickim razvojem.

Opcenito, oboljeli s ozbiljno zahvacenim kognitivnim
ishodima pokazuju znacajke autisticnog spektra i imaju
dijagnosticiran poremecaj iz spektra autizma.

Karakteristike pridruzenih poteskoca se pogorsavaiju.

U nekim zdravstvenim centrima, manjak suradnje
(koordinacije) izmedu pedijatrijske i odrasle skrbi moze dovesti
do nedostatne podrske oboljelima i obiteljima.

Prepoznaj potrebe oboljelog

+ Roditelji frebaju podriku i savjetovanje pri prelasku u
odraslu dob djeteta.

« Lijecenje odraslih oboljelih uzimajuci u obzir ozbiljna
motoricka ostecenja koja su prisutna ve¢ u mladoj dobi.

« Pracenje razvoja, novih mogucnosti lijecenja, ponasanjai
neuropsinoloskog stanja.

Idealan ishod/podrska

« ZapocCet primjeren proces prijelaza s pedijatrijske skrbi ka
skrbi za odrasle osobe.

+ Definiranje rehabilitacijskin postupaka u cilju odrzavanja

Idealan ishod/podrska ukljuCivanije u istrazivanje. skola). kvalitete. postignutog.
* Zabrinutost roditelja je opravdana i potrebno Roditelji moraju dobiti upute o dodatnoj skrbi/zastiti svog djeteta (vocavanje nocnih «  Mogucnost pristupa klini¢kim istrazivanjima za nove + Odredivanje rehabilitacijskih postupaka (psihomotorna, + Radna terapija/dnevni centri za njegu/centri za
im je pruzati podrsku. napadaja, postupanja tijgkom vrucice...). mogucnosti lijecenja. logopedska, bihevioralna, fizikalna terapija i rehabilitacija). stanovanje.

» Pruzatiroditeljima: upute za postupanja u
slu€aju ponovnog epileptickog napadaja, opis
lijekova za zaustavljanje napadaja te kada je
potrebno oti¢i u bolnicu.

* Rehabilitacijski plan.

Roditelji moraju dobiti informacije o zakonskim propisima i svojim socijalnim pravima.
Idealan ishod/podrska

Gensko savjetovanje, objasnjenje uzroka i vierojatnosti za ponovnu pojavu.
Ponudena stru¢na potpora za suocavanije s dijagnozom i obitelji se upucuju na grupe
podrske roditelja ili udruge.

Roditelji dobivaju jasne upute, protokol za hitna stanja, tumacenja mogucih rizika, te
mogucnosti njihova umanjivanja.

Roditelji dobivaju jasne informacije o mogucim klinickim istrazivanjima za koja su
njihova djeca moguci kandidati, s detaljnim informacijama o koristima i rizicima
sudjelovanja.

Obiteljiima je protumacena vaznost edukacije i rehabilitacije za razvoj djeteta, koje se
freba usko pratiti.

Obiteljima se urucuje obrazac koji sadrzava sve podatke o mogucnostima socijalne
potpore koja je predvidena za navedenu bolest i pojedinu drzavu.

Idealan ishod/podrska
Ponudeno je redovito savjetovanje sa zdravstvenim
djelatnicima.

Najnovije informacije dostupne su roditeljima u bilo koje vrijeme.

Roditelji su informirani o nuspojavama lijekova i kontrolnim
laboratorijskim pretragama.

Omoguceno je optimalno lijecenje ne-epileptickih simptoma.
Roditelji imaju podrsku i pomoc¢ u: odabiru skole/vrtica,
svakodnevnoj pomodi i njezi.

Centri ukljucuju oboljele u kliniCka istrazivanja.

Tijekom godina pruza se pomoc fizijatra i po potrebi ortopeda u
odabiru pomagala.

* Nosenje s povecanim problemima poput motorickog
ostecenja, poteskoca gutanja, ponasanja, socijalnog i
kognitivnog ostecenja.

+ Grupni domovi u zajednici za mlade odrasle osobe, u
pogledu dugoroCnog programa za odrasle u dvije faze fj.
u fazama ,,dok smo jos tu" i ,kad nas vise ne bude*.
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