SINDROME DE DEFICIENCIA DE GLUTI (GLUTIDS)

Percurso do Paciente

Diagnoéstico pré-natal

Geralmente n3o € vidvel, uma vez que a

maioria das mutagdes sao "de novo" e a

mutagao nao € detectdvel apenas com o
cariotipo.

Apresentacao Clinica / Sintomas

Se um dos pais tiver uma mutagao
conhecida no gene SLC2AI, hd uma
probabilidade de 50% de ter um filho com a
Sindrome de Deficiéncia de GLUT |

(Glut 1 DS).

Identificar as necessidades do
Paciente

Compreensao dos riscos e consequéncias
de ter filhos.

Resultado Ideal / Suporte

Aconselhamento genético e testes pré-
natais em familias em risco.

Diagnostico Pré-
sintomatico

Primeiros meses de vida.

Apresentacao Clinica / Sintomas

Criangas normais sem sintomas.

Identificar as necessidades do
Paciente

Identificar pacientes assintomaticos para
iniciar o tratamento antes que o déficit
energético possa prejudicar
permanentemente a funcao cerebral.

Resultado ldeal / Suporte

Triagem perinatal universal.

Primeiros Sintomas

Dos 3 meses a adolescéncia.

Apresentacao Clinica / Sintomas

Atraso no desenvolvimento variando de
epilepsia leve a grave, disturbio de
movimento (constante, intermitente ou
paroxistico) (em combinagao varidvel de grau
e severidade).

Identificar as necessidades do
Paciente

A familia precisa de tranquilidade e apoio para
otimizar os cuidados com a crianca, bem
como orientac¢ao na gestao e no percurso do
diagndstico.

Resultado ldeal / Suporte
Reconhecimento precoce de pacientes com

fendtipos leves e intervencao precoce com
reabilitagao e apoio social.

Diagnostico
Quanto mais cedo, melhor.

Apresentacao Clinica / Sintomas

Comprometimento cognitivo e/ou epilepsia
e/ou disturbio de movimento Baixos niveis
de glicose no liquido cefalorraquidiano
durante a pungao espinhal

Teste genético para confirmagao

Identificar as necessidades do
Paciente

A familia deve compreender a importancia
desse diagndstico, pois ele permite a
implementacao da dieta cetogénica, que
muitas vezes pode ser considerada uma
terapia modificadora da doenga e que pode
melhorar os resultados imediatos e a longo
prazo para o paciente.

Resultado ldeal / Suporte

Fornecer informagdes adequadas sobre a
doenca, aconselhamento genético e
encaminhamento para um centro de
terapia com dieta cetogénica e grupo de
apolo ao paciente. Explicacao das
implicagoes do diagndstico.

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

Tratamento

A partir do diagndstico, o tratamento
deve ser contihuo ao longo da vida.

Apresentacao Clinica / Sintomas

A terapia com dieta cetogénica €, até agora,
o tratamento padrao-ouro.

Identificar as necessidades do
Paciente

Orientagao na implementagao da dieta
cetogénica

Otimizagao da gestao Acompanhamento
adequado Gestao dos efeitos adversos e
riscos a longo prazo do tratamento
Reabilitacdo

Resultado Ideal / Suporte

Aconselhamento genético e testes pré-
natais em familias em risco.

EpiCARE

Identificar as necessidades do
Paciente

Ajuste continuo da terapia com dieta
cetogénica (KDT) e gestao de efeitos
colaterais. Monitorizacao do crescimento.
Monitorizacao do desenvolvimento e
neuropsicoldgica. Gestao da reabilitagao.

Resultado Ideal / Suporte

Optima manutencio a longo prazo da cetose
com efeitos adversos limitados e riscos
metabdlicos a longo prazo reduzidos.
Optimos resultados de crescimento e
desenvolvimento. Optimos resultados globais
para o individuo, a familia e a sociedade.


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

