Disturbios Relacionados com GRIN

Percurso do Paciente

Primeiro Sintoma

Linha do Tempo: Desde o |° dia de vida até | ano de
idade.

Apresentacao Clinica / Sintomas
Convulsées

* 80% dos casos apresentam convulsées no |° ano de vida,
cerca de metade com convulsdes no inicio neonatal.

* Foi relatado o inicio de convulsdes numa idade posterior.

* Os tipos de convulsdes no inicio sao principalmente motoras
focais/ tdnicas, espasmos epilépticos, cldnicas, tonico-cldnicas
focais para bilaterais.

* As convulsdes podem ocorrer em grupos.

Atraso no Desenvolvimento

* Presente em todos os individuos e geralmente observado
dentro do |° ano de vida.

* Pode ser o sintoma de apresentacao em pacientes com
convulsdes ausentes ou de inicio tardio.

* Irritabilidade extrema em aproximadamente 50% dos
pacientes nos primeiros meses.

* Problemas gastrointestinais (irritabilidade associada a
alimentagao).

* Ciclos de sono ruins.

Identificar as Necessidades do Paciente

* Os pais precisam de aconselhamento e ajuda profissional.

* Os pais precisam de informagdes sobre epilepsia e convulsdes
epilépticas.

* Os pais precisam de instrugdes claras e de um plano para gerir
as convulsoes epilépticas.

* Os pais precisam de informagdes e de um plano claro para os
medicamentos prescritos, os seus efeitos secunddrios e
monitorizacao a longo prazo.

* Aconselhamento médico sobre sintomas nao epilépticos,
especialmente relacionados com défices motores e cognitivos
severos.

* Aconselhamento para outros membros da familia, como irmaos
do individuo afetado.

* Identificar potenciais op¢des de tratamento para problemas
comportamentais.

Resultado Ideal / Apoio

* As preocupagdes das familias sao levadas a sério e sao dadas
garantias.

* S3o fornecidas consultas regulares com um profissional de sadde.

* Os pais recebem instrugdes claras sobre como gerir as
convulsdes.

* S3o fornecidas aos pais informagdes sobre os efeitos
secunddrios dos medicamentos e monitorizacao.

« E fornecida uma estratégia de tratamento para os sintomas nao
epilépticos.

* Uma equipa multidisciplinar trabalha com o paciente nas dreas
fisica, de comunicagdo e ocupacional, com o plano de reabilitacao
fornecido e ajustado com base nas necessidades do paciente.

Identificar as Necessidades do Paciente

« £ necessério oferecer testes genéticos e aconselhamento aos pas.

* Os pais precisam de uma explicagao sobre o diagndstico e o possivel progndstico, com apoio
psicolégico.

* Os pais devem entender que os resultados do desenvolvimento e da epilepsia diferem de crianca
para crianga.

* Os pais precisam de ser treinados sobre como manter a crianga segura (quedas, crises
prolongadas, febre, etc.).

* Os pais precisam de acesso a reabilitacdo precoce dentro de uma equipa multidisciplinar para
maximizar o potencial de desenvolvimento e reduzir comorbidades.

* Os pais devem ser informados sobre grupos familiares e associagdes no seu pais e a nivel mundial
para apoio, networking e informagao.

* Os pais precisam de conselhos sobre pré-escola/escola/apoio.

* Os pais precisam de saber quais os auxilios sociais disponiveis pelo governo.

Resultado Ideal / Apoio

* S3o fornecidos o diagndstico genético e a consulta, com uma explicagao das causas e do risco de
recorréncia.

« E oferecido apoio profissional para ajudar os pais a lidar com o diagnéstico e a familia é
direcionada para o grupo de apoio aos pais e/ou associagao.

* As familias recebem instrugdes claras, protocolos de emergéncia, explicacao dos riscos e como
minimizd-los.

* Estd disponivel informacao atualizada para os pais a qualquer momento, incluindo iniciativas de
pesquisa.

» Enfase na importancia da educacio e da reabilitacio para o desenvolvimento da crianca, que sio
monitorizados de perto.

* As familias recebem apoio para encontrar uma escola/assisténcia didria e cuidados.

* As familias recebem um documento que resume os beneficios sociais disponiveis no seu pafs/
regiao.

The patient journey was translated into Portuguese by Jodo Miguel Alves
Ferreira from the Faculty of Medicine — University of Coimbra, Portugal.

EUROPE care 4 GRIN

Identificar as Necessidades do Paciente

o Os pais precisam de informagdes baseadas em evidéncias sobre sintomas adicionais e comorbidades
que possam surgir.

» As necessidades e expectativas mudam ao longo do tempo e precisam de ser reavaliadas e discutidas.
* Os pais precisam de informagdes e um planeamento claro sobre os medicamentos prescritos, os seus
efeitos colaterais e monitorizacao a longo prazo.

* Os pais precisam de acesso a ensaios clinicos para novas oportunidades de tratamento, onde seu filho
seja elegivel.

* Os pais precisam de informagdes sobre outros tratamentos possiveis para a epilepsia, como
Tratamento Dietético Cetogénico e Estimulacao do Nervo Vagal, e para distirbios do movimento
como Estimulacao Cerebral Profunda.

* Os pais precisam de informagdes sobre terapias baseadas em evidéncias (psicomotricidade, terapia da
fala, reeducacdo postural, terapia comportamental) que precisam de ser adaptadas as necessidades e
idade do paciente individual.

* O bem-estar e as necessidades dos irmaos e dos pais devem ser avaliados e discutidos, bem como
deve ser fornecido qualquer tipo de o apoio.

Resultado Ideal / Apoio

* O paciente é monitorizado regularmente e, se possivel, € oferecido um tratamento para os
problemas mencionados.

* Os pais recebem informagdes sobre possiveis estudos clinicos nos quais seus filhos podem participar,
com informagdes detalhadas sobre os riscos e os beneficios.

» S3o discutidas as necessidades e expectativas das familias, e sao planeadas e definidas as estratégias de
tratamento.

» £ definido um programa de reabilitacio (psicomotricidade, terapia da fala, reeducacio postural,
terapia comportamental) adaptado as necessidades e idade individuais do paciente.

* As necessidades dos irmaos e dos pais sao adequadamente atendidas.

EpiCARE

Identificar as Necessidades do Paciente

* O paciente precisa de acompanhamento e monitoriza¢ao
regulares.

* Os pais precisam de aconselhamento e apoio na transi¢ao
para a vida adulta.

* Monitorizacao e tratamento de comorbidades e novos
sintomas que possam surgir, 0 que precisa ser continuado
também em adultos.

* Os pais precisam de apoio adicional ao cuidar de uma
pessoa adulta.

* Precisam de ser discutidas com os pais a possibilidade de
uma creche ou cuidados residenciais.

Resultado ideal / apoio

+ E planeado e bem definido o processo de transicio de um
especialista infantil para um adulto.

+ E definido o plano de reabilitacio para manutencio e
prevencao de comorbidades.

» O paciente recebe terapia ocupacional/centros de
atendimento diurno/centros residenciais.

* Disponibilidade de atendimento domiciliar e/ou
institucional ao mais alto nivel.

* As necessidades e preocupagdes da familia sao reavaliadas.
* S3o oferecidos suporte e aconselhamento em estdgios
posteriores da vida adulta e no caso de os cuidadores
primarios se tornarem incapazes de os fornecer.


https://www.grineurope.org/
https://epi-care.eu/

