Encefalopatia KCNQ2
Jornada do paciente

Primeiros sintomas

Linha do tempo: desde o |.° dia de
vida até | ano

Sinais clinicos / Sintomas

* Na maioria dos casos, as convulsdes
neonatais ocorrem nos primeiros dias de
vida.

* Em alguns casos, as convulsdes
aparecem apos | més e dentro do
primeiro ano de vida.

* A epilepsia pode estar ausente; em
pOUCOS Casos, apesar de nao haver sinais
de convulsdes, um EEG anormal
acompanha atrasos no desenvolvimento
e/ou desenvolvimento comportamental.

Identificar as Necessidades
do Paciente

* Os pais precisam de ser informados
corretamente sobre como as diferentes
formas de convulsées devem ser geridas.
* Os pais precisam de ter informagdes
basicas sobre a epilepsia e convulsoes
epilépticas.

* Os pais precisam de ser informados de
que o seu filho pode ter uma deficiéncia
cognitiva severa.

* Os pais precisam de saber como aceder a
uma reabilitagao precoce.

Resultados Ideais / Apoio

* As preocupagdes dos pais sao levadas a
sério e recebem tranquilidade.

* As familias recebem instrucdes sobre
como gerir um ataque epiléptico, caso
ocorra novamente; descricao da medicagao
de emergéncia e quando ir ao hospital.

* Plano de reabilitacao.

Identificar as Necessidades do Paciente

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

* Devem ser oferecidos testes genéticos aos pais.

* Os pais devem entender que o desenvolvimento varia de crianga para crianga.
* Os pais precisam de ter certeza do diagndstico (‘‘forma benigna™ das epilepsias
relacionadas com KCNQ?2 versus encefalopatia).

* Os pais precisam de indicagdes sobre como enfrentar/tratar as convulsdes
epilépticas e que outras terapias nao farmacoldgicas a crianga pode necessitar.

* Os pais devem ser informados se existem estudos clinicos sobre KCNG2 nos
seus paises e se a crianga pode participar.

* Devem saber como manter a crianga em seguranga (detetar convulsdes a noite,
gestao da febre...).

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

Resultados Ideais / Apoio

* Os pais precisam de uma explicagao adequada sobre o possivel diagndstico e
prognostico, com apoio psicoldgico.

* Devem ser oferecidos testes genéticos aos pais.

* Os pais devem entender que o desenvolvimento varia de crianca para crianga.
* Os pais precisam de ter certeza do diagndstico (‘“forma benigna” das epilepsias
relacionadas com KCNQ?2 versus encefalopatia).

* Os pais precisam de indicagdes sobre como enfrentar/tratar as convulsoes
epilépticas e que outras terapias nao farmacoldgicas a crianga pode necessitar.

* Os pais devem ser informados se existem estudos clinicos sobre KCNG?2 nos
seus paises e se a crianca pode participar.

* Devem saber como manter a crianga em seguranca (detetar convulsdes a noite,
gestdo da febre...).

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

Identificar as Necessidades do Paciente

* Os pais precisam de aconselhamento e ajuda de profissionais.

* Os pais precisam de informagdes sobre os medicamentos prescritos,
efeitos secunddrios e monitorizagao a longo prazo dos efeitos secunddrios.
* Os pais também precisam de orientagao sobre como lidar com os
fatores desencadeantes, sobre a condicao e sobre as multiplas questdes de
deficiéncia motora e cognitiva severa.

* Os pais precisam de ajuda médica/orientacao sobre sintomas nao
epilépticos.

* Orientacao sobre pré-escola/escola/apoio.

* Acesso a ensaios clinicos para novas oportunidades de tratamento.

Resultados Ideais / Apoio

« E oferecida uma consulta regular com profissionais de satide.

» Estao disponiveis informacdes atualizadas para os pais a qualquer
momento.

* Os pais sao informados sobre os efeitos secundarios dos
medicamentos e sobre a periodicidade dos testes de sangue de
acompanhamento.

* Os sintomas nao epilépticos sao tratados de forma eficaz.

* Os pais recebem apoio para encontrar uma escola/assisténcia didria e
cuidados.

* Os centros de satde envolvem os pacientes em atividades de pesquisa.
* Ao longo dos anos, os fisiatras ajudam as familias a escolher
dispositivos, cuja entrega oportuna € garantida pelas unidades
ortopédicas envolvidas.

Identificar as Necessidades do Paciente

* Os pais precisam de aconselhamento e
informagdes baseadas em evidéncias sobre
sintomas adicionais.

* Os pais precisam de apoio emocional.

* Terapias baseadas em evidéncias
(psicomotricidade, terapia da fala,
reeducagao postural, terapia
comportamental).

Resultados Ideais / Apoio

* Monitorizagao das questdes mencionadas
e, se possivel, oferta de qualquer
tratamento.

* Desenvolvimento de padrdes para a
qualidade de vida dos adultos.

* Disponibilidade de cuidados domicilidrios
e/ou institucionais de nivel superior.

* Definicao de um programa de reabilitagao
(psicomotricidade, terapia da fala,
reeducagao postural, terapia
comportamental).

EpiCARE

Identificar as Necessidades do Paciente

* Os pais precisam de aconselhamento e apoio na
transicao para a idade adulta.

* Tratamento de pacientes adultos, considerando a
grave deficiéncia motora que afeta os jovens
pacientes.

* Monitorizacao do desenvolvimento, novas
oportunidades de tratamento, comportamento e
situagao neuropsicoldgica.

Resultados Ideais / Apoio

* Deve ser introduzido um processo de transicao
dos pediatras para os médicos de familia.

* Estabelecimento de um plano de reabilitagao para
manutencao.

* Terapia ocupacional / centros de cuidados didrios /
centros residenciais.

* Abordar o aumento de diferentes problemas,
como deficiéncia motora, dificuldades de degluticao,
comportamento, e comprometimento social e
cognitivo.

* Casas comunitdrias para jovens adultos, com vista a
um programa de introducao a vida adulta a longo
prazo em fases “durante nds’ e “apds nés”.

The patient journey was translated into Portuguese by Jodo Miguel Alves Ferreira from the Faculty of
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