STXBPI povezani poremecaji/encefalopatija/razvojna i epilepticna encefalopatija

Putovanje oboljelog

Prvi simptom

Vremensko razdoblje: Od rodenja do |.
godine Zivota

Klinicka obiljezja/simptomi

Epilepticni napadaji

* Preko 80% oboljelih ima epilepti¢ne napadaje
unutar prve godine Zivota, s pojavom u
neonatalnoj dobi kod otprilike pola oboljelih.

* Pojava epilepti¢nih napadaja u kasnijoj dobi
takoder je zabiljezena.

* Na pocetku se najc¢eSce pojavljuju zarisni
motoricki/tonicki napadaji, epilepti¢ni spazmi,
klonicki napadaji i zari$ni napadaji s prelaskom u
bilateralne tonicko-klonicke napadaje.

* Epilepti¢ni napadaji mogu biti ponavljajui tj.
mogu se pojavljivati u klasterima.

Zaostajanje u razvoju

* Prisutno je u svih oboljelih i obic¢no se primjecuje
unutar prve godine Zivota.

* Moze biti glavni simptom kod oboljelih bez ili s
kasnom pojavom epilepti¢nih napadaja.

Prepoznaj potrebe oboljelog

* Roditelji trebaju imati osnovne informacije o
epilepsiji i epilepticnim napadajima.

* Roditelji trebaju biti obavijesteni o tome

kako se napadaji trebaju lijeciti i trebaju imati
individualizirani protokol za hitna stanja.

* Roditelji trebaju biti obavijesteni da bi njihovo
dijete moglo imati kognitivne poteskoce i kasnjenje
u razvoju (ako vec nije identificirano).

* Roditelji trebaju znati kako pristupiti ranim
habilitacijskim intervencijama (npr. psihomotorna
terapija).

Idealan ishod/podrska

* Brige roditelja shvacaju se ozbiljno, te su im dana
objasnjenja i podrska.

* Roditelji dobivaju upute o tome kako lijeciti
epilepti¢ne napadaje i individualizirani protokol za
hitna stanja (upute za koristenje lijekova za hitna
stanja i kada i¢i u bolnicu).

* Roditelji dobivaju plan rehabilitacije.

Prepoznaj potrebe oboljelog

* Roditeljima treba ponuditi genetsko testiranje i savjetovanje.

* Roditeljima je potrebno objasnjenje dijagnoze i moguée prognoze, uz psiholosku
podrsku.

* Roditelji trebaju razumijeti da su razvojni ishodi i ishodi epilepsije razliciti od djeteta do
djeteta.

* Roditelji trebaju imati plan za lijecenje epilepti¢nih napadaja.

* Roditelje treba educirati o zastiti djeteta (padovi, produljeni napadaji, groznica...).

* Roditelji trebaju imati pristup ranoj rehabilitaciji unutar multidisciplinarnog tima kako bi
se povecao razvojni potencijal i umanjile pridruzene poteskoce.

* Roditelji trebaju biti informirani o STXBP| obiteljskim grupama podrske i udrugama u
svojoj zemlji i Sirom svijeta, za podrsku, umrezavanje i informacije.

* Roditelji trebaju biti obavijesteni o klinickim istrazivanjima o STXBPI| povezanim
poremecdajima u tijeku.

* Roditelji trebaju znati koja je socijalna pomo¢ dostupna od strane vlade.

Idealan ishod/podrska

* Genetska dijagnoza i savjetovanje, uz objasnjenje uzroka i rizika od ponovne
pojave.

* Ponudena profesionalna podrska kako bi se roditeljima pomoglo nositi s
dijagnozom, a obitelj je upucena na grupe za podrsku roditeljima i/ili udrugu.

* Roditelji dobivaju jasne upute, protokol za hitna stanja, objasnjenje rizika i kako ih
minimizirati.

* Roditelji dobivaju jasne informacije o mogudim klini¢kim istrazivanjima u kojima
njihovo dijete moze sudjelovati s detaljnim informacijama o rizicima i koristima.

* NuZzno je da obitelj razumije vaznost obrazovanja i rehabilitacije za razvoj djeteta
Sto je potrebno pomno pratiti.

* Obitelj dobiva dokument sa sazetkom dostupnih i ponudenih socijalnih usluga za
vrstu bolesti u njihovoj zemlji/regiji.

Prepoznaj potrebe oboljelog

* Roditelji trebaju savjetovanje i pomoc¢ strucnjaka.

* Roditelji trebaju informacije o propisanim lijekovima, nuspojavama, te
dugorocnom pracenju nuspojava.

* Roditelji trebaju lijecnicku pomod/savjet o ne-epilepticnim simptomima,
posebno simptoma koji su povezani s teskim motorickim i kognitivnim
ostecenjem.

* Roditelji trebaju savjet o vrti¢u/skoli/pomodi.

* Roditelji trebaju pristup klini¢kim istraZivanjima za nove mogucnosti
lijecenja.

* Ostali clanovi obitelji, poput brace i sestara oboljele osobe, trebaju
savjetovanje.

Idealan ishod/podrska

* Ponudene su redovite konzultacije sa zdravstvenim djelatnikom.

* AZurirane informacije dostupne su roditeljima u svakom trenutku,
ukljuCujudi istrazivacke inicijative.

* Roditelji su informirani o nuspojavama lijekova i pracenju.

* Roditelji dobivaju strategiju lijecenja ne-epileptic¢nih simptoma.

* Roditeljima je ponudena podrska u pronalazenju skole/dnevne pomodi
i njege.

* Multidisciplinarni tim radi s oboljelim na tjelesnom, komunikacijskom i
radnom podrudju, prilagodavajudi strategiju na temelju njegovih potreba.

Prepoznaj potrebe oboljelog

* Roditelji trebaju informacije utemeljene

na dokazima o dodatnim simptomima i
pridruzenim poteskocama koje se mogu
pojaviti.

* Potrebe i oCekivanja roditelja se mijenjaju
tijekom vremena i potrebno ih je ponovno
procijeniti i 0 njima razgovarati.

* Terapije utemeljene na dokazima
(psihomotorna, govorna terapija, posturalna
re-edukacija, bihevioralna terapija) trebaju biti
prilagodene potrebama i dobi oboljelog.

* Dobrobit i potrebe brace i sestara moraju se
procijeniti i raspraviti uz pruzanje podrske.

Idealan ishod/podrska

* Pracenje prethodno navedenih poteskoda i,
ako je moguée, ponuden bilo kakav tretman.
* Obavljen razgovor o potrebama i
ocCekivanjima, te isplanirana strategija.

* Dostupna kuéna i/ili institucionalna skrb
najviSe razine izvrsnosti.

* Definiran rehabilitacijski program
(psihomotorna, govorna terapija, posturalna
re-edukacija, bihevioralna terapija) prilagoden
potrebama i dobi oboljelog.

* Potrebe brace i sestara su prikladno
oslovljavane.

115 godina

EpiCARE

Prepoznaj potrebe oboljelog

* Roditelji trebaju savjetovanje i podrsku za
vrijeme tranzicije ka skrbi za odrasle.

* Pracenje i lijecenje pridruzenih poteskoca te
novih simptoma koji se mogu pojaviti.

* Roditelji trebaju dodatnu podrsku kada se brinu
za odraslu oboljelu osobu.

Idealan ishod/podrska

* Planiran proces tranzicije s pedijatrijske skrbi ka
skrbi za odrasle.

* Izraden rehabilitacijski plan za odrzavanje i
prevenciju pridruzenih poteskoda.

* Radna terapija/dnevni centri/centri za
stanovanje.

* Ponovna procjena potreba i briga obitelji.

* Obiteljima je pruzana podrska i savjet o
kasnijim fazama odrasle dobi i o situacijama u
kojima primarni skrbnici ne mogu viSe skrbiti o
oboljelom.
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