Hamartom Hipotalamic asociat cu epilepsie

Parcursul Pacientului

Debutul Simptomatologiei
- Ras/zambet, miscari de masticatie sau

oculare; reflux. Rasul este de tip convulsivant -

crize gelastice - si

indica un hamartom hipotalamic.

- Comportamente de tip ADHD, inclusiv
impulsivitate si «furie hipotalamicad».

- Comportamente de tip autist; intarziere/
declin cognitiv, deoarece creierul este in mod

constant perturbat de semnalele epileptogene.

- Odata cu dezvoltarea copilului, de

obicei intre varsta de 4 si 10 ani, epilepsia
progreseaza spre crize focale si generalizate.
- Memorie doar de scurta durata si dificultati
de procesare.

-Tulburari de ritm nictemeral.

- Unii pacienti prezinta perturbari
endocrinologice precum pubertatea precoce,

dereglari hormonale (tulburari ale hormonilor

sexuali), hipotiroidism, panhipopituitarism,

obezitate hipotalamica.

deficit staturo-ponderal de cauza hormonalﬂ'l

NECESAR Recunoasterea faptului
ca (desi uneori subtile) manifestarile
epileptice sunt de tip convulsiv si nu
comportamentale sau de reflux.
Pacientul necesita un protocol specific
RMN (sectiuni subtiri) deoarece unele
HHSs sunt foarte mici si subtile si pot fi
frecvent omise de catre radiologi.

IDEAL In cazurile in care se
suspecteaza un HH, un RMN aparent
normal ar trebui sa fie reexaminat de
catre un radiolog si un neurolog cu
experientd in diagnosticarea HH.
Dupa stabilirea diagnosticului pacientul
va fi redirectionat imediat catre o
echipa multidisciplinara aflata in cadrul
unui centru specializat in tratarea
epilepsiei.

Diagnostic

Adesea diagnosticat gresit.

Pediatrii nu recunosc episoadele de
ras/plans ca fiind convulsive.

Miscarile gurii si ale globilor oculari pot
fi confundate cu ticurile.

Datorita comorbiditatilor care
afecteaza comportamentul si a
intarzierilor cognitive, pacientii

sunt adesea diagnosticati initial cu
ADHD, tulburare de spectru autist

sau alte tulburari de Tnvatare si/sau
comportamentale.

Un procent semnificativ dintre pacientii
cu HH care se prezinta cu pubertate
precoce se humara printre pacientii
diagnosticati precoce.

EEG si Video EEG nu sunt indicate
intrucat crizele gelastice sunt rareogi
prezente.

NECESAR Scanare RMN conform

protocolului specific. Echipa multidisciplinara
experimentata, capabild sd raspunda
preocuparilor/intrebarilor pacientului (o
nemultumire frecventa: «neurologul meu nu
stia prea multe despre astay). Analize specifice
pentru a exclude problemele endocrinologice;
Testele genetice trebuie luate in

considerare, deoarece 5% din HH sunt cauzate
de Sindromul Pallister Hall, un sindrom cu o
mutatie pe gena Gli3. Reevaluarea panelului de

specialitate.

IDEAL Recomandarile trebuie si fie adaptate
fiecarui pacient in parte, in functie de tipul

si aderenta HH, mai degraba decat oferirea
tratamentului chirurgical preferat de catre spitalul
curant. Toate optiunile trebuie discutate pentru a
permite pacientului sd ia decizii in cunostintd de
cauza.

bolnice za lijecenje. Sve opcije se moraju
razmotriti i omoguciti oboljelima da donesu
informirani pristanak.

NECESAR Studiile sugereaza cu cat se
intervine mai repede chirurgical, cu atat
mai bun este prognosticul pacientului.

In cazul pacientilor cu deficiente

cognitive semnificative, este inutila
amanarea interventiei pentru a incerca
diferite combinatii de medicamente
anticonvulsivante, deoarece acestea
aproape niciodata nu au efect asupra
convulsiilor de tip gelastic.

IDEAL Interventie chirurgicald in timp
util. Protocoale prechirurgicale in ceea
ce priveste functiile endocrinologice,
neuropsihologice si oftalmologice trebuie
efectuate pentru a stabili o baza de
referintd Tnainte de operatie.Reevaluari
periodice postoperator.

Hope
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Giving Hope. Getting Answers.

NECESAR Multiple interventii chirurgicale sunt adesea necesare.

Chiar dacd interventia chirurgicald are succes in ceea ce priveste controlul
convulsiilor, este probabil ca pacientii sd aibd nevoie pe termen lung de sprijin
educational — profesor de sprijin, asistent ocupational si logoped - in cadrul unui
centru de specialitate. Interventia chirurgicald poate provoca efecte secundare
semnificative, Tn special endocrinologice si/sau probleme de memorie, care necesita
monitorizare si gestionare pe termen lung. Pubertatea poate declansa reaparitia/
inrdutdtirea simptomatologiei convulsive si comportamentale.

IDEAL Abordarea multidisciplinara trebuie sa continue, intrucat maximizarea
calitatii vietii inseamna mult mai mult decat controlul convulsiilor.

Echipa ar trebui sa sprijine educatorii copilului si sa tind legatura cu serviciile de
sandtate mintald pentru copii si adolescenti atunci cand este necesar: - HH este
un sindrom cu multiple fatete, cu multe comorbiditati si ar trebui sa fie gestionat
ca atare. Facilitarea tranzitiei de la serviciile de pediatrie la cele dedicate adultilor,
pentru a sprijini independenta, integrarea sociald, ocuparea fortei de munca si
sanatatea mintala.




