Percorso del paziente con disturbi correlati a STXBPI / encefalopatia da STXBPI
lence-falopatia epilettica e dello sviluppo da STXBPI

Primi sintomi

Tempi: dal primo giorno di vita fino al
primo anno

Segni / Sintomi clinici

Cirisi epilettiche

*>80% si presenta con crisi epilettiche nel |°
anno di vita, con esordio neonatale in meta dei
casi.

« E possibile anche un esordio pit tardivo delle
crisi € possibile.

* Le crisi all’esordio sono di solito focali motorie:

toniche, spasmi, cloniche, bilaterali tonico-
cloniche.
* Le crisi possono manifestarsi a grappoli.

Ritardo dello sviluppo

« E presente in tutti gli individui e di solito si
osserva entro il 1° anno di vita. Puo essere la
manifestazione di esordio nel bambino senza
crisi o con esordio delle crisi piu tardivo.

Identificare i bisogni

* | genitori devono ricevere informazioni di base
sull’epilessia e le crisi epilettiche.

* | genitori devono essere informati su come gestire
le crisi epilettiche e devono ricevere un piano
individuale per I'utilizzo dei farmaci di emergenza.

* | genitori devono essere informati sulla possibilita
di disabilita cognitiva e ritardo dello sviluppo del
bambino, se non gia presenti.

* | genitori devono sapere come accedere agli

interventi precoci di abilitazione (es. psicomotricita).

Risultato ideale/ Supporto

* Le preoccupazioni dei genitori sono prese sul
serio e vengono fornite spiegazioni e rassicurazioni.
* Ai genitori / Caregivers vengono fornite istruzioni
su come gestire le crisi epilettiche e un piano
individuale di emergenza (farmaco di emergenza e
quando recarsi in ospedale).

+ E fornito un piano di (ri)abilitazione.

Identificare i bisogni

* Ai genitori devono essere offerti il test genetic e la consulenza genetica.

*Ai genitori deve essere spiegata la diagnosi e la possibile prognosi, e offerto supporto
psicologico.

* | genitori dovrebbero capire che gli esiti e il decorso dell’epilessia e dello sviluppo
sono diversi da bambino a bambino.

* | genitori devono avere un piano per la gestione delle crisi epilettiche.

* | genitori devono essere istruiti su come tenere il bambino al sicuro (es. cadute, crisi
prolungate, febbre...)

* |l paziente deve avere accesso alla (ri)abilitazione precoce all’interno di un team
multidisciplinare per massimizzare la potenzialita di sviluppo e ridurre le comorbidita.
* | genitori devono essere informati sui gruppi di famiglie e associazioni STXBPI nel loro
Paese e nel mondo, a fini di supporto, rete e informazione.

* | genitori devono essere informati sugli studi clinici in atto su STXBPI.

* | genitori devono conoscere che tipo di supporto sociale € disponibile dallo Stato.

Risultato ideale/ Supporto

* Ottenimento della diagnosi genetica e della consulenza, con spiegazione delle
cause e del rischio di ricorrenza.

* Un supporto professionale & offerto ai genitori per affrontare la diagnosi e la
famiglia e indirizzata verso gruppi di supporto per famiglie e/o associazioni di
famiglie.

* | genitori ricevono istruzioni chiare, un protocollo per le emergenze, una
spiegazione dei rischi e come minimizzarli.

* | genitori ricevono informazioni chiare su possibili studi clinici a cui il bambino
puo partecipare, con informazioni approfondite sui rischi e benefici.

+ E importante per la famiglia sapere quanto I'educazione e la riabilitazione siano
importanti per lo sviluppo del bambino e che questo deve essere monitorato
accuratamente.

* La famiglia € fornita di un documento che riassume i benefit sociali disponibili e

Identificare i bisogni

* | genitori necessitano di counselling e supporto professionale.

* | genitori necessitano di informazioni sui farmaci prescritti, gli effetti
collaterali e il loro monitoraggio nel lungo termine.

* | genitori necessitano di supporto / consiglio medico sui sintomi non-
epilettici, specialmente in relazione a deficit motori e cognitivi severi.

* Consiglio sui supporti prima/durante/dopo la scuola.

* Accesso a trials clinici per nuove opportunita terapeutiche.

*Altri membri della famiglia, come | fratelli della persona affetta,
necessitano di counseling e supporto.

Risultato ideale/ Supporto

* Sono offerte regolari consultazioni con professionisti sanitari.

* Informazioni aggiornate sono disponibili per i genitori in ogni
momento, incluse le iniziative di ricerca.

* | genitori vengono informati sui farmaci, gli effetti collaterali e il
monitoraggio.

* | genitori sono forniti di un piano di trattamento e gestione dei
sintomi non-epilettici.

* Ai genitori & offerto supporto per individuare una scuole o assistenza
diurna dove necessario.

* Un team multidisciplinare lavora con il paziente sulla fisicita, la
comunicazione e |'occupazione, aggiustando le strategie a seconda dei
bisogni del paziente.
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Identificare i bisogni

* | genitori necessitano di informazioni
evidence-based su sintomi e comorbidita che
possono manifestarsi.

* | bisogni e le aspettative dei genitori
cambiano nel tempo e devono essere ri-
valuati e discussi.

* Le terapie evidence-based (psicomotricita,
logopedia, rieducazione posturale, terapia
comportamentale) devono essere aggiustate
ai bisogni e all’eta del paziente.

* Il benessere e i bisogni dei fratelli del
paziente devono essere valutati e discussi, e
deve essere fornito il supporto necessario.

Risultato ideale/ Supporto

* Monitoraggio dei problemi di cui sopra e, se
possibile, trattemento.

* | bisogni e le aspettative sono discussi e si
predispongono strategie.

* Disponibilita di cure domiciliari e/o
istituzionali di massimo livello.

* Un piano di riabilitazione & definito
(psicomotricita, logopedia, rieducazione
posturale, terapia comportamentale) e
aggiustato sui bisogni e I'eta del paziente.

* | bisogni dei fratelli del paziente sono
adeguatamente presi in considerazione.

Identificare i bisogni

* | genitori necessitano di counseling e support
nella transizione verso I'eta adulta del paziente.
* Monitoraggio e trattamento delle comorbidita
e dei nuovi sintomi che possono manifestarsi.

* | genitori necessitano di ulteriore supporto
per prendersi cura di una persona adulta.

Risultato ideale/ Supporto

* Un piano per il processo di transizione dallo
specialista pediatrico a quello adulto deve
essere presente.

* Piano di riabilitazione per il mantenimento e la
prevenzione delle comorbidita.

* Terapia occupazionale, oppure centro diurno,
oppure residenza protetta.

* Ri-valutazione dei bisogni e delle
preoccupazioni della famiglia.

* Fornire alla famiglia il supporto e il consiglio
sulle fasi successive della vita adulta e per

il momento in cui i caregivers primari non
saranno in grado di prestare le cure.
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