Q.7 EpiCARE

0.__

Prvi simptom...

1. Prvi simptom (unutar 18 mjeseci)

Prvi simptom je uvijek neuroloski, ali nije
specifi¢an za AH-u djecje dobi. Moze biti
bilo koji simptom ili kombinacija bilo koje
paroksizmalne manifestacije poput
epileptickih napadaja, distonicke (bolna
krutost misi¢a)/tonicke epizode, epizode
promijenjene svjesnosti, abnormalnih
pokreta ociju, epizode autonomne
disfunkcije, ili drugih neuroloskih simptoma.
Obiljezja AH-e djecje dobi su ponavljajuce
epizode hemiplegije (klonuli udovi),
naizmjeni¢no na jednoj strani tijela, a
ponekad se Sire i na cijelo tijelo. One se
uglavnom, ali ne uvijek, pojavljujuu
kasnijem tijeku bolesti uz ostale prethodne
simptome.

Epizode se uglavnom zaustavljaju kada
nastupi san.

Potrebe: Za vrijeme dugog i slozenog
procesa dijagnostike, obitelji trebaju
informacije, podrsku i u konacnici samu
potvrdu dijagnoze. Takoder je vazno i
aktivno ukljucivanje obitelji ¢iji se
izvjestaji o epizodama koje se odvijaju kod
kuce trebaju uzeti u obzir.

Idealno: Ispravna dijagnoza to je prije
moguce kako bi se sprijecio pocetak
koristenja neucinkovite i potencijalno
opasne terapije. Povecana svijest i
mogucnost obitelji da prihvati dijagnozu AH-
e djecje dobi, njenu rijetkost i slozenost, te
da se suoi s teretom mnogih neurolodkih
komorbiditeta putem prikladnih informacija
i grupa podrske.
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5. pracenje (djeca i adolescenti)

2. Dijagnoza 3. Lije€enje
Za oboljele kojima su potvrdeni epilepticki
napadajii statusi, koristi se antikonvulzivna
terapija. Povremeno se, ako dijagnoza
epilepsije nije sigurna, mogu prepisati
antikonvulzivni lijekovi uz prethodnu procjenu

Rana dijagnoza se moze

temeljiti na procjeni

paroksizmalnih manifestacija i
moguce ju je potvrditi genskim
testiranjem.

Mutacija na ATP1A3 genu je
pronadena kod vecine oboljelih.
U slucaju da se ne moze

identificirati mutacija na ATP1A3
genu, klini¢cka dijagnoza se moze

potvrditi ako su ispunjeni

omijera rizika i koristi.

Za ostale vrste paroksizmalnih manifestacija

mogu se koristiti flunarizin i druge vrste

lijekova koji se, prema iskustvima, koriste

profilakti¢no i kao akutna terapija.

4. Operacija

6. pracenje (odrasli)

dijagnosticki kriteriji i nakon
isklju¢ivanja drugih razlicitih
dijagnoza.

Nijedna operacija nije karakteristi¢na za AH-u
djecje dobi. U slucaju ozbiljne, tvrdokorne
epilepsije, referentni centar moze preporuciti
ugradnju VNS-a. U slucaju pridruzenih sréanih
smetnji, mozda e biti potreban defibrilator ili
pacemaker. Kod nekih oboljelih potrebna je

gastrostoma i nutritivna potpora.

Potrebe: Obitelji trebaju klinicko i
gensko savjetovanje o prognozii
mogucem tijeku bolesti.
Multidisciplinarni referentni centar s
iskustvom u lijecenju AH-e djecje dobi
treba izravno preuzeti oboljelog ili
nadzirati lokalni centar.

Idealno: Obitelji trebaju primiti savjet o
lijecenju bolesti i svim postojec¢im
neuroloskim poteskocama,
paroksizmalnim ili ne-paroksizmalnim, s
obzirom na to da se pojavljuju u razli¢itoj
dobi. Rehabilitacijski plan (fizioterapija,
radna i logopedska terapija) mora se
definirati Sto je prije moguce.

Potrebe: O uvodeniju bilo kojeg novog lijeka,
pogotovo ako flunarizin nije ucinkovit, treba
razgovaratii odluku donijeti u potpunoj
suradnji s lokalnim neurologom i
referentnim centrom. Obitelji trebaju biti
informirane i o najpoznatijim provocirajuc¢im
¢imbenicima epizoda karakteristi¢nih za AH-
u djedje dobi kao i o vaznosti identifikacije
specifi¢nih provocirajuéih ¢imbenika za
njihovo dijete i najboljim mogudim nacinima
njihovog izbjegavanja.

Idealno: Vrlo je koristan sveobuhvatni plan
lijecenja, ukljucujudi strogo odrzavanjei
vodenje dnevnika o razli¢itim vrstama
epizoda, te protokol za hitna stanja.

Potrebe: Roditelji/skrbnici i lije¢nici trebaju stvoriti
usku suradnju s neurolozima iz referentnog centra na
temelju priznanja pripadajucih uloga i stru¢nosti za
AH-u djecje dobi. Odrasli oboljeli i njihova obitelj
trebaju podrsku za vrijeme prijelaza s pedijatrijske
skrbi ka skrbi za odrasle.

Idealno: Multidisciplinarni tim bi trebao pruzati
redovito pracenje i preglede, uklju¢uju¢i neurolosku,
neuropsiholosku, oftalmolosku i, u pojedinim
slu¢ajevima, kardiolosku procjenu (i ostale
specijalisticke preglede prema potrebi oboljelog).
Takoder trebaju koordinirati i podrzati ostale
ukljucene usluge: rehabilitaciju, edukaciju, socijalnu
pomoc i pomoc u kudi, psiholosku podrsku itd.
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