Percurso do doente — Paraplegia Espastica Hereditaria (PEH)

FASES 1 - Primeiros sintomas 2 - Diagndstico 3 - Tratamento 4 - Monitorizagdo
Doenga
. Os primeiros sintomas ndo sdo Diagnéstico da HSP Sintomas ndo motores . Normalmente, os sintomas progridem . A HSP pode exigir grandes mudangas na vida
muito especificos. Podem incluir lentamente ao longo de varios anos e profissional ou doméstica.
dificuldades em andar ou correr, | ¢ A HSP é um guarda-chuva . Outros sintomas incluem podem surgir novos sintomas ao longo do
musculos das pernas rigidos ou para muitos tipos de frequentemente: problemas tempo. A variagdo quotidiana dos efeitos . Em casa, as pessoas com HSP podem necessitar
dificuldades em controlar os doengas diferentes. Foram urindrios ou intestinais, dor, dos sintomas pode ser maior do que de instalar rampas ou corriméos. Se
movimentos das pernas. identificados mais de 90 depressdo, fadiga, espasmos a progressdo anual da HSP. necessitarem de uma cadeira de rodas, as casas
tipos, e este nimero e problemas de pele. de banho podem ter de ser adaptadas,
. Os sintomas podem comegar aumenta todos os anos. . A fisioterapia e/ou os alongamentos sdo equipamento auxiliar para subir/descer
em qualquer idade, mas a maior Os diferentes tipos de HSP | Os sintomas de tipos menos importantes. Dependendo dos sintomas, escadas, equipamento auxiliar para se
parte das vezes comegam na tém diferentes padrdes de comuns de HSP podem incluir: estdo disponiveis tratamentos para a transferirem entre cadeiras e para/da cama.
infancia ou em adultos entre hereditariedade, idades de dificuldades de aprendizagem, espasticidade, dor, problemas de Podem também necessitar de modificagdes
os 30 e os 50 anos. inicio, sintomas e taxas de problemas de fala/ audi¢do/ bexiga/intestinos e depressao. na cozinha.
progressdo. visdo, deméncia, ataxia e As pessoas com HSP podem necessitar de
envolvimento da parte ajudas a mobilidade que se alteram com . No trabalho, as pessoas podem ndo ser capazes
. O diagndstico incorreto é superior do corpo. o tempo. de continuar a desempenhar as suas fungdes
comum. A HSP tem sido a medida que a HSP progride. Podem necessitar
incorretamente . Os fatores ndo relacionados de adaptagdes que lhes permitam continuar
diagnosticada como com as HSP podem ser a trabalhar. Em ultima andlise, poderdo ter
paralisia cerebral, esclerose importantes (depresséo, de mudar de fungGes ou de carreira para
mdltipla, ataxia, artrite, isolamento, soliddo, etc.), manterem o seu rendimento.
distrofia muscular, outros mas muitas vezes ndo sdo
tipos de doenga do discutidos no diagndstico ou
neurdnio motor e muitas em consultas médicas
outras doencas. posteriores.
Clinica
Conjunto de sintomas © 0O diagnéstico clinico de HSP pode ser efetuado apds a exclusdo Gestao personalizada dos sintomas motores A pant per lizad
(inconclusivos) de uma série de outras doengas. E provavel que o diagnéstico e ndo motores
clinico envolva uma série de testes e/ou uma ressonancia . Apesar de existirem alguns padr&es gerais para
. Os sintomas que sdo magnética do cérebro e da coluna vertebral. . Encaminhamento das pessoas com HSP tipos especificos de HSP ou para grupos etarios
frequentemente observados em para diferentes centros especializados, especificos, a previsdo da progressao da HSP
pessoas no inicio das suas . O diagndstico genético da HSP esta disponivel, mas os resultados de acordo com as suas necessidades e num individuo é dificil. E um desafio poder
jornadas com HSP sdo andar, podem ser inconclusivos. Embora estejam disponiveis testes sintomas. responder a perguntas como "quando é que
tropegar e/ou problemas de genéticos fidveis para a maioria dos tipos mais comuns de HSP, os vou precisar de uma cadeira de rodas?".
equilibrio. As pessoas com HSP principais problemas relacionados com os resultados dos testes . O plano terd de ser alterado ao longo do
podem ter fadiga, dor, sdo os seguintes: tempo, a medida que a doenga progride e | © 0 acompanhamento regular é util e deve
problemas de bexiga ou mau - Pode ndo existir um teste genético para esse tipo de HSP os sintomas se alteram. haver uma adaptagdo personalizada dos planos
humor e ndo se aperceberem - Pode ndo haver provas de que qualquer mutagdo encontrada de gestdo, especialmente quando os sintomas
que podem ser sintomas de HSP. esteja associada a HSP . O leque de especialistas dependera dos mudam ao longo do tempo.
- Existe uma lacuna de diagnostico de 30-40% nos testes sintomas motores e ndo motores
. S&do necessarias investigagdes genéticos Se o diagndstico genético for efetuado, o processo é especificos e pode incluir: apoio auxiliar . Os planos devem ter o apoio e a adesdo da
para confirmar o diagndstico. A simples. Os membros da familia devem receber aconselhamento. para deambular; avaliagdo ortopédica para pessoa com HSP, e esta deve ser capaz de
Rede Europeia de Referéncia Podem ser propostos testes preditivos. deformidades secundarias da coluna e dos compreender como é que a tomada de
elaborou um fluxograma de pés. decisdes sobre o tratamento/gestdo dos
diagndstico para a HSP. . Pode haver sobreposigdo clinica e/ou genética com outras sintomas a pode ajudar no futuro.
https://www.ern- rnd.eu/wp- doengas. . E provavel que as pessoas com HSP
content/uploads/2019/02/ERN- necessitem de aconselhamento para
RND- Diagnostic-Flowchart- controlar a dor, gerir a fadiga, melhorar
HSP_final-1.pdf o bem-estar e lidar com a
incontinéncia/urgéncia da bexiga/intestino.
Desafios
Diagnéstico precoce e fiavel 0Os médi ideram asp que ndo sdo da sua especialidade Encontrar uma cura Apoio personalizado
. Muitos profissionais de saude . E necessario aumentar a certeza do diagndstico para . N&o existe cura para a HSP, . Algumas pessoas com HSP querem planear
tém poucos conhecimentos melhorar o tempo de diagndstico e reduzir os erros deste. todo o tratamento é sintomatico. o seu futuro, mas outras n3o. E necessario um
sobre as HSP, e a obtengdo de apoio personalizado baseado nas necessidades
um diagnostico confirmado . Ap0s o diagnostico, os especialistas devem estar cientes . O trabalho de investigagdo atual na HSP e desejos das pessoas.
. pode implicar a consulta de de todos os aspectos da HSP, tanto dos sintomas diretos inclui a procura de biomarcadores,
vdrios especialistas. A incerteza de mobilidade como dos sintomas ndo relacionados com a consideragdo de modelos celulares © As pessoas que ndo querem planear o futuro
do diagndstico pode afetar o a mobilidade, bem como de outros impactos no bem-estar. e animais da HSP, a identificagdo podem beneficiar de um acompanhamento
bem-estar. de potenciais medicamentos para que as ajude a aceitar a sua HSP pois podem
. 0O encaminhamento para diferentes centros especializados, o tratamento e o aumento da ser afetadas pelo luto da perda do seu antigo
de acordo com as necessidades e os sintomas, deve ser compreensdo da HSP. eu ou pela raiva do que se sentem incapazes
uma rotina, para que as pessoas com HSP possam receber de fazer no futuro.
cuidados coordenados. . S&do necessarios mais esforgos
de investigagdo e ensaios clinicos . As pessoas com HSP que desejam ter uma
. A necessidade de uma equipa multidisciplinar depende dos familia podem beneficiar de uma consulta com
sintomas que ocorrem ao longo do tempo. Os especialistas um geneticista para compreender os riscos e
na altura do diagnéstico incluem provavelmente: considerar opgdes de FIV (fertilizagdo in vitro)
neurologista, geneticista, radiologista para ressonancia e/ou testes pré-natais.
magnética ou outros exames. Apés o diagnéstico, para os
problemas de mobilidade, as pessoas podem precisar de:
fisioterapeuta, ortoteses, reabilitagdo, equipamento de
mobilidade, especialistas em quedas e problemas de
equilibrio.
. Os médicos devem ser capazes de ajudar as pessoas com
HSP a compreender a informagéo dada pelos especialistas
e a interpretar o que isso significa para elas.
. Muitas pessoas com HSP tém de repetir o seu historial
a cada novo especialista, pelo que a transferéncia de
informagdo entre especialistas deve ser melhorada.
Objetivos
Sensibilizagdo e ed dos profi is de saude rel: as HSP Viver com HSP Capacitagdo dos doentes
(e a outras lices neuroldgica: I )
. As pessoas com HSP podem precisar de . Pode ser dificil encontrar informag&o sobre
. Os médicos devem ser capazes de diagnosticar a HSP ou encaminhar para um especialista adequado para ajuda para desenvolver e manter uma a HSP, e informar as pessoas sobre trés areas
o fazer. Os médicos devem conhecer os especialistas para os quais devem encaminhar as pessoas com rotina com niveis adequados de atividade pode ajudar a libertar informagao:
HSP, o que provavelmente incluird um neurologista, um fisioterapeuta e um ortoptista. Poderdo ser fisica para que possam ter a melhor
necessarios outros especialistas se estiverem presentes outros sintomas. qualidade de vida possivel. . A informagdo sobre as redes de apoio pode
dar acesso a outras pessoas com HSP, o que
. Dado que ndo existe cura para a HSP, o apoio psicoldgico para as pessoas com HSP ap6s o diagndstico . Para além de uma rotina de cuidados de pode ajudar a encontrar solugdes para os
pode ser importante saude com fisioterapia e medicagdo problemas do dia a dia e a sentir-se menos
adequadas, as rotinas podem incluir sozinho e isolado.
. Dado que a HSP é uma doenga rara, pode ser isolante e solitario sentir que a pessoa é a Unica com HSP. aspectos relacionados com o bem-estar,
As ligagdes com comunidades relevantes podem ser importantes para reduzir estes sentimentos. as ligagdes sociais e a compreensdo do . A informagdo sobre o trabalho de investigagdo
mundo mais abrangente das pessoas em curso pode ajudar as pessoas a verem
. E dificil encontrar informages sobre a HSP. Por isso, é importante fornecer as pessoas informacdes com HSP. o panorama geral e a terem a certeza de que
relevantes sobre as opgdes de tratamento dos sintomas, locais para obter aconselhamento e diagndstico ha muitos profissionais a trabalhar nas HSP

genético.

A informagé@o sobre registos de doentes pode
permitir que as pessoas participem em
projetos de investigagdo e se mantenham
atualizadas sobre noticias especificas para

os diferentes tipos de HSP.

Por favor, tenha em atengdo que os termos especificos (por exemplo, servicos de cuidados ao domicilio, médico de clinica geral/
médico de familia, fisioterapia) ndo incluem os mesmos servigos em todos os paises da UE e podem diferir de pais para pais.

Os grupos de apoio aos doentes podem fornecer, frequentemente, apoio e recursos

aos doentes e as familias.

Declaragdo de exoneragdo de responsabilidade

A ERN-RND renuncia especificamente a quaisquer garantias de comercializagdo ou de adequagdo a uma utilizagdo ou objetivo
especificos. A ERN-RND ndo assume qualquer responsabilidade por quaisquer lesdes ou danos a pessoas ou bens decorrentes
ou relacionados com a utilizagdo desta informagdo ou por quaisquer erros ou omissdes.
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