Transtornos relacionados com STXBP1 / encefalopatia / encefalopatia desenvolvimental e epilética
Percurso do Paciente

Primeiro Sintoma

Linha do Tempo: From the |st day of life up
to | year

Sinais clinicos / Sintomas
Convulsoes

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

* Foram observados relatos de inicio de
convulsdes em idades posteriores.

* Os tipos de convulsdes no inicio sao
principalmente motoras focais/ tdnicas,
espasmos epilépticos, clénicas, e ténico-clénicas
focais a bilaterais.

* As convulsdes podem ocorrer em grupos.

Atraso no desenvolvimento

* Presente em todos os individuos e geralmente
observado no decorrer do |° ano de vida.

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

Identificar as Necessidades do Paciente

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

* Os pais precisam de ser informados sobre como
€ que as convulsdes devem ser geridas e ter um
protocolo de emergéncia individualizado.

* Os pais precisam de ser informados de que a sua
crianca pode ter deficiéncia cognitiva e atraso no
desenvolvimento (se jd n3o tiver sido identificado).
* Os pais precisam de saber como aceder a
intervencdes habilitacionais precoces (por exemplo,
psicomotricidade).

Resultados Ideais / Apoio

* As preocupagoes dos pais sao levadas a sério, eles
recebem explicagdes e garantias.

* Os cuidadores recebem instrucdes sobre como
gerir convulsdes epilépticas e € fornecido um
protocolo de emergéncia individualizado
(medicagdo de resgate e quando ir ao hospital).

« E fornecido um plano de reabilitacio.

Identificar as Necessidades do Paciente

* Precisam de ser oferecidos testes genéticos e aconselhamento aos pais.

* Os pais necessitam de uma explicagdao sobre o diagndstico e o possivel progndstico, com
suporte psicoldgico.

* Os pais devem compreender que os resuftados do desenvolvimento e da epilepsia diferem de
crianga para crianga.

* Os pais precisam de ter um plano para gerir as convulsdes epilépticas.

* Os pais precisam de ser treinados sobre como manter a crianca segura (quedas, convulsdes
prolongadas, febre...).

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

* Os pais devem ser informados sobre grupos familiares e associacdes relacionadas com
STXBPI no seu pals e em todo o mundo, para apoio, networking e informagao.

* Os pais precisam de ser informados sobre estudos clinicos em andamento sobre STXBPI.

* Os pais precisam de saber que tipo de assisténcia social estd disponivel pelo governo.

Resultados Ideais / Apoio

* Diagndstico genético e aconselhamento, com explicagao das causas e do risco de recorréncia.
« E oferecido apoio profissional para ajudar os pais a lidar com o diagndstico, e a familia é
encaminhada para o grupo de apoio a pais e/ou para a associagao.

* Os pais recebem instrucdes claras, protocolos de emergéncia, explicagdo dos riscos e como
minimiza-los.

* Os pais recebem informagdes claras sobre possiveis estudos clinicos nos quais a sua crianca
pode participar, com informagdes detalhadas sobre riscos e beneficios.

« £ importante que a famflia saiba o quao essenciais s3o a educacio e a reabilitacio para o
desenvolvimento da crianga, e isso deve ser monitorizado de perto.

* A familia recebe um documento que resume os beneficios sociais disponiveis e oferecidos
para o tipo de doenca, de acordo com o seu pais/regido.

Identificar as Necessidades do Paciente
Os pais precisam de aconselhamento e ajuda de profissionais.

* Os pais precisam de informagdes sobre os medicamentos prescritos, efeitos
colaterais e monitorizagao de efeitos colaterais a longo prazo.

* Os pais precisam de ajuda/ orientagao médica sobre sintomas nao
epilépticos, especialmente relacionados com comprometimento motor e
cognitivo severo.

* Aconselhamento sobre pré-escola/escola/apoio.

* Acesso a ensaios clinicos para novas oportunidades de tratamento.

* Outros membros da familia, como irmaos do individuo afetado, também
necessitam de aconselhamento.

Resultados Ideais / Apoio

* S3o oferecidas consultas regulares com um profissional de satde.

* Estao disponiveis informagdes atualizadas para os pais a qualquer momento,
incluindo iniciativas de pesquisa.

* Os pais sdo informados sobre os efeitos secunddrios dos medicamentos e a
sua monitorizacao.

* Os pais recebem uma estratégia de tratamento para sintomas nao epilépticos.

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

* Uma equipa multidisciplinar trabalha com o paciente nas dreas fisica, de
comunicagao e ocupacional, ajustando a estratégia com base nas necessidades
do paciente.

Identificar as Necessidades do
Paciente

* Os pais precisam de informagao baseada
em evidéncias sobre sintomas adicionais e
comorbilidades que podem surgir.

* As necessidades e expectativas dos pais
mudam ao longo do tempo e precisam de
ser reavaliadas e discutidas.

* As terapias baseadas em evidéncias
(psicomotricidade, terapia da fala,
reeducacao postural, terapia
comportamental) devem ser adaptadas as
necessidades e idade do paciente.

* Devem ser avaliados e discutidos o bem-
estar e as necessidades dos irmaos, e deve
ser providenciado apoio.

Resultados Ideais / Apoio

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

* As necessidades e expectativas sao
discutidas e as estratégias sao planeadas.

* Disponibilidade de cuidados em casa e/ou
institucionais ao mais alto nivel.

* Definicao de um programa de reabilitacao

(psicomotricidade, terapia da fala,
reeducacao postural, terapia

comportamental) adaptado as necessidades e

idade do paciente.
* As necessidades dos irmaos sao
adequadamente atendidas.

EpiCARE

Identificar as Necessidades do Paciente

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

* Monitorizacao e tratamento de comorbilidades e
de novos sintomas que possam surgir.

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

Resultados Ideais / Apoio

* Planear o processo de transicao do especialista
infantil para o especialista adulto.

* Criagao de um plano de reabilitagao para
manutengao e prevengao de comorbilidades.

* Terapia ocupacional / centros de dia / centros
residenciais.

* Reavaliar as necessidades e preocupacdes da
familia.

* Proporcionar a familia apoio e aconselhamento
sobre as etapas posteriores da idade adulta e caso os
cuidadores principais se tornem incapazes de prestar
cuidados.
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