Sindrome de Dravet
Percurso do Paciente

Primeiro sintoma

Linha Temporal: /4 més - |2 meses.

Apresentacao Clinica / Sintomas:

Convulsao generalizada,
possivelmente relacionada com
febre, com possivel duragao
prolongada

Identificar as Necessidades do Paciente

* Os pais precisam de tranquilizacao (a
primeira convulsao pode ter sido
traumatica para os pais).

* Os pais precisam de informagdes
bdsicas sobre epilepsia e convulsoes.

* Necessitam de saber o que fazer caso
ocorra uma nova convulsao.

* Se a convulsao estiver relacionada com
a vacinagao, os pais precisam de
orientagdes sobre como prosseguir com
as préximas vacinas de forma segura.

Resultado Ideal / Apoio

* As preocupagdes dos pais sao levadas a
sério e € oferecida tranquilizagao.

* A familia recebe orienta¢des sobre
como lidar com uma convulsao caso
ocorra novamente, incluindo a descricao
dos medicamentos de emergéncia e
quando ir ao hospital.

* Defini¢do de um plano de vacinacao.

Identificar as Necessidades do Paciente

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

+ Os pais devem ter acesso a um teste genético.

« Os pais precisam de compreender que o desenvolvimento varia de
crianga para crianca.

+ Os pais desejam ter certeza sobre o diagndstico (GEFS+ ou Dravet?).
 Necessitam de instrugdes sobre como lidar/tratar as convulsdes e
sobre outras terapias nao farmacoldgicas que o filho possa necessitar.
+ Os pais precisam de saber se existem ensaios clinicos sobre a
Sindrome de Dravet a decorrer nos seus paises e se o filho € elegivel.
+ Necessitam de saber como manter o filho seguro (evitar danos por
quedas, detecgao de convulsdes a noite, gestao de febre).

Resultado Ideal / Apoio

* A familia é informada de que o progndstico € dificil de prever.

» O Aconselhamento genético € oferecido, explicando a causa e as
probabilidades de recorréncia.

* O Suporte profissional € disponibilizado para lidar com o diagndstico,
e a familia € encaminhada para grupos de pais/organizagdes
especializadas na Sindrome de Dravet.

* Os pais recebem instrugdes claras, protocolo de emergéncia,
explicacao dos riscos e formas de minimiza-los.

« E fornecida aos pais informagao detalhada sobre possiveis ensaios

clinicos relacionados com a Sindrome de Dravet em que a crianga pode

ser elegivel, explicando os beneficios e riscos de participar.

* A familia € orientada sobre a importancia da educagao e da
reabilitagao para o desenvolvimento da crianga, devendo ser
acompanhadas de forma rigorosa.

* A familia recebe um documento que resume o apoio social disponivel

e necessario para a doenca.

Identificar as Necessidades do Paciente

* Os pais precisam de apoio e servigos de alivio prestados por profissionais.

* Necessitam de informagdes sobre a medicacao prescrita, efeitos
colaterais e como monitorizar efeitos colaterais a longo prazo.

* Orientacdes sobre como lidar com os fatores desencadeantes, doencas,
sensibilidade a luz e padroes, etc.

* Precisam de ajuda/aconselhamento médico em relagao aos sintomas nao
epiléticos.

* Aconselhamento escolar; recomendagdes para servigos de alivio.

* Acesso a ensaios clinicos/opgdes de tratamento novas.

Resultado Ideal / Apoio

* S3o oferecidas consultas regulares com profissionais.

« Estd disponivel Informagao atualizada para os pais a qualguer momento.
* Os pais sao informados sobre os efeitos colaterais da medicagao e
sobre os momentos adequados para a realizagao de exames de sangue
de controlo.

*+ O tratamento &timo dos sintomas nao epiléticos € garantido.

* Os pais recebem ajuda na procura de escolas/creches e servicos de
alivio.

* Os centros incluem pacientes com Dravet em ensaios clinicos.

« E oferecido um enfermeiro de famflia para educar a famflia sobre
como gerir as convulsoes.

Identificar as Necessidades do Paciente

* Os pais precisam de aconselhamento e
experiéncia baseados em evidéncias em
relacdo a estes sintomas adicionais.

* Os pais necessitam de apoio emocional.
* Necessitam de evidéncias sobre as
necessidades de habilitacao
(psicomotricidade, terapia da fala,
reabilitagao postural, terapia
comportamental).

Resultado Ideal / Apoio

* Monitorizagao destes problemas e oferta
de tratamento sempre que possivel.

* Desenvolvimento de diretrizes.

* Criagdo de padrdes para a qualidade de
vida de pacientes adultos.

* Disponibilidade de cuidados domicilidrios
e/ou institucionais de excelente qualidade.
* Definicao do percurso de reabilitagao
(psicomotricidade, terapia da fala,
reabilitagao postural, terapia

comportamental).

EpiCARE

Identificar as Necessidades do Paciente

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

* Gestdo para adultos.

» Monitorizacao das convulsdes e do
desenvolvimento, novas oportunidades
terapéuticas, situagao neuropsicoldgica e
comportamental.

Resultado Ideal / Apoio

* Deve ser estabelecido um processo de transicao
do médico pedidtrico para o médico de adultos.

* Definicdo de um percurso de reabilitagdo para
manutencao.

* Terapia ocupacional.

* Abordagem das possiveis agravagoes dos
diversos problemas motores, de degluticao,
comportamentais, sociais e cognitivos.

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