‘No country alone has
the knowledge and
capacity to treat all rare
and complex conditions’

Vytenis Andriukaitis

What are the roles of those involved in

ERNs?

The driving forces behind the ERNs are health-
care providers and national health authorities.
They show trust, take ownership and have
the most active role in the development and
functioning of the networks.
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History v Age at onset: 12y

Seizures v Modality of onset: single seizures (Growling sound.

EEG stiffness, eyes upward, than convulsions. Postictal aphasia.)
v" AEDs tested: CBZ (effective 1y, but

aranulopenia), LEV (multiple SZs), LEV+VPA: daily
Imaging small SZs+GMs, CBZ-LEV (less GMs);

Neuropsy

don reflexes on the right

rbidity: headache since y10 (reduced since AEDSs)

Hor_At: 14y, male






ERN — Retele de Centre de referinta

* Nici o tara — nu are resurse umane, cunostinte, financiare pentru
ingrijire a tuturor bolilor rare

 ERN — asigura acces la expertiza Europeana
* Pacientii — nu acces direct ci prin Centrul de Referinta National
* Platforme de discutii — mediu virtual

* Incarcare pacienti — pe baza consimtamantului informat —
posibilitate de creare de grupuri de lucru pe diverse probleme

* Fiecare tara — trebuie sa creeze posibilitatea de ingrijire
multidisciplinara — standard de ingrijire European



2016 — Romania — initiativa legislativa —
Centre de expertiza (criterii, modalitate acreditare)

* Centrul Obregia Acreditat de MS ca Centru de
Experti de boli rare neurologice pediatrice

* Aplicare - MEMBRU
*EpiCARE
*ENDO-ERN
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EpiCARE : ERN Pentru epilepsii rare si complexe

Early myoclonic
encephalopathy

Lesional focal epilepsy

Non-lesional focal epilepsy
ENFL1, ENFL2, LGI-1

Dravet syndrome
PIGA, SETBP1, SIK1, SCN1A, GABRA1, GABRG2, HCN1,
SLC25A22 KCNA2,5CN1B, STXBP1

Early-onset epileptic
encephalopathy
KCNQ2, AARS, CACNA2D2,

NECAFI, PIGA, ALG13, DNM1, FOXG1 duplications,
QARS, SCN8A CDKLS, SCN2A GABRA1,GABRB3, GRIN1, GRIN2A,
STXBP1, GNAO1 GRIN2B, IQSEC2, KCNT1, MAGI2,
Early infantile ep  ARX, DOCK7, MEF2C, NEDDL4, NDP, NRXN1, PIGA,
encephalopathy = 5 c25A22, PLCB1, PTEN, SCA2,SCN1A, SCN2A,
(Ohtahara syndrc SLC35A2, WWOX SCN8A, SETBP1, SIK1, SLC25A22,
KCNQ2 SLC35A2, SPTAN1, ST3GAL3, STXBP1,

KCNT1, PIGQ TBC1D24, TCF4

Epilepsy with myoclonic—atonic seizures
SLC2A1, SLC6A1, GABRAL, GABRG2,
SCN1A, SCN1B

Rasmussen Syndrome , onset > 2 years

Lennox-Gastaut syndrome
ALG13, DNM1, FLNA, GABRB3, GLI3, HNRNPU, SCN1A,
SCN2A, SCN8A, STXBP1

Epilepsy—aphasia spectrum
GRIN2A

Progressive myoclonic epilepsy
EPM1, EPM2A, CLN

Infantile spasms

Tuberous sclerosis complex
TSC1, TSC2, DEPDC5, GATOR1
Epilepsy of infancy with migrating focal
seizures
KCNT1, SCN2A, SCN1A
PLCB1, QARS, SCN8A, SLC25A22, TBC1D24,
SLC12A5

Other predominantly myoclonic
epilepsies, onset >1 year:
CHD2, MEF2C, SYNGAP1, UBE3A

Other predominantly myoclonic epilepsies
Onset 0—1 years: EEF1A2, MEF2C, SCN1A, SLC2A1, SPTAN1, SYNGAP1, TBC1D24

Other predominantly multifocal /
focal epilepsies, onset 6-12 mon

ARHGEFS, DEPDC5, FOXG1 mutations,
MBD5, PIGO, SLC13A5

Other predominantly focal or
multifocal epilepsies, onset 0-6 mon
ARHGEF9, DEPDC5, SCN1A,

TBC1D24, PNKP, SLC2A1

Other predominantly focal or multifocal epilepsies,

onset > 1 year
ARHGEF9, DEPDC5, MBD5, PCDH18, POLG, TNK2, ZEB2
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2016 ENDO ERN : ERN pentru boli endocrine
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* Imbunatatirea diagnosticului etiologic
* Largirea disponibilitatii - discutii la nivel de expert (adulti, copii)
* Ingrijiri cf - protocoale standardizate

* Imbunatatire/ armonizare cunostinte medici Europeni - ingrijire boli
rare

* Imbunatatirea cunostintelor si angajarii persoanelor/familiilor cu boli
rare rare
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Ce am facut pana acum?/dificultati

* Continuam sa participam la discutiile de chirurgia epilepsiei — E-
pilepsy — lunar

* Se lucreaza la platforma CPMS

* Telemedicina — Buc-BV — nn reanimare nedeplasabil
* Dificultati

* Nu platforma de telemedicine

* Nu timp dedicate

 Discutii echipa multidisciplinara — timp, disponibilitate, problema
umana



Priveste si afla cum poti ajuta!

Ce a m fa Cut pa n a a cu m ? (Film edgcatlv reallgat de medIC-II Centrului
de Referinta de Boli Rare Obregia,
Societatea Romana Impotriva Epilepsiei, cu

° PartiCipam la actiuni de educatie a ajutorul Dravet Romania si al studentilor
populatiei — de exemplu de prim UMF Carol Davila Bucuresti)
ajutor — film — “Tu stii ce sa faci intr-o z'E“;fc'Z;?“a' Intemational Epllepsy Day
criza de epilepsie?” #Societatea Societatea Romana Impotriva
Epilepsiei

* Creat impreuna cu student

* Difuzat pe facebook — 45 000
vizualizarillll

Dificultati

45.115 vizualizari



Re c u n Oa Ste re p re Coce — Diagnosticul Sindromului Dravet

este eminamente clinle

f importanta! T ——r—

¢ normal dezvoltat neuro-psihic (afectarea motorie 5i/sau cognitiva
nu exclud dlagnasticul],
o ¢u conwlsll febdle compllcate,

o ¢tlze frecvente clonice facale,
e = o o Grize prelungite, eventual status febril,
¢ EVIta exa m I n a rl n e n ecesa re o ¢rize prelungite care pet alterna pe stinga si pe dreapta,
= Crize ¢e pot aparea dupa vaccinare (chiarin afebrilitate],
< eventual status febril dupi vaccinave.

Pentru diagnosticul clinle se urmaresc trel reglstre:

H [ crizole Convulsive:
e Evita tratamente O e o
o frecvent istaric familial de epilepsie/crize febrile

necores p unza to are ( LTG C BZ) o declansare in stare febrlli/afebrlla sau postvacclnare
) o grlzg prelungite, status-url eplieptlce
» erize focale hemlclonlee alternand sténga-dreapta,
+/- generallzate secundar
C se pot ad3uga crize mioclanles
Cin maod tipic, erizele pot fi declansate de stimuli emetionali

N (bucurie sau supirare) J
o

e Ofera devreme (@ Dervettaren copiiates

o normala inainte de debut (afectarea metorie si/sau cognitiva

* Consiliere corespunzatoare nu exciud diagnosticul)
C regres copnitlv (encefalopatie eplleptica)
* Recuperare

& +/=TSA { tulburdni de spectru autist}
* Tratament psihologic

'\\

\_ Zr +/- hiperkinezle F,

,\
o)

Examenul neurclogle:

O la varste peste 3-5 anl - pot apérea sindrorm ataxle, sindrom
piramidal

\_©la varste marl - pot apirea tulburérl ertopedice J




for patsests are sdtnenas, oncing. patart s cimisal

European Patient Advocacy Groups (ePAGs)

i, Botcy, go0s praciiee, care pathuays and

Term of References

e apslication o parsanal aa vles, Eomplaser of Sharmation, cansent ans missgrme:

i actes shave

satons, ELSORDIS members and nan
b ncuser ona

Ce am facut pana acum?

£PA membercip I velursary andsiruct e a lows

m oerspective o the EAN Beards an the omgankatien and

ponential enflts o Itees

ePa: resresenzataes are spponten for &

* Participam la mai multe grupuri de
lucru cu date ale clinicii

* Am creat “Clinica DRAVET” medicii
Cllinicii NP in colaborare cu Asocia e R SRR ER R e —

® www.dravet.ro % 0O o

D I [ [ o0 I P B G 32 Aplicatii Sony-Recommendec @ Introduction to Pedic &2 women with epilep @ Scopus - Document - [ Booking.com: hotel @ Ovenview of pharm. [ UMF CERCETARE » Alte marcaje

Despre Dravet  Familii §i pacienti Informatii medicale Proiecte  Noutati si evenimente Poti ajuta situ  Contact

= g "
% Centre si departa...pdf ~ % Labiner_et_al-2010...pdf ~ L Dravet_Family_Gui...pdf * B cursstudenti 5..docx Afisati-le pe toate X




Sindromul Dravet — sindrom genetic

* Epilepsie grava cu debut la varsta de sugar cu crize cu declansare
febrila sau dupa vaccinare (caracteristic)

« La copil normal (confundata cu CF |la debut)
* Frecvente statusuri epileptice focale, crize mioclonice, absente atipice

 Evolueaza
 Cu afectare intelectuala variabila
 Crizele adesea sunt intratabile
« Cognitiv — afectare a dezvoltarii
 +/- ADHD, TSA secundare
* In timp afectare ortopedica
 +/- afectare cardiac
 Tulburari de somn, etc.



Echipa multidisciplinara

* NP - ghidare:
* Diagnostic
* Tratament
* Management comorbiditati

* Centrat pe pacient + familie
* Not inca complet functional
* Necesara ghidare!

Pacient,

\

cardiolog

ortoped

Terapeuti
psiholog

kineto



Protocol individualizat (carnet) — se lucreaza impreuna
cu parintii — va fi sub forma electronica

* Date demografice

* Medic curant/ date de contact ale spitalului/ medicului

e Istoric clinic scurt

* Diagnostic

e Alergii

* Maedicatia zilnica

 Strategii specifice care sunt cunoscute ca eficace in urgenta la pacientul respectiv
e Controale — calendar

e Controale interdisciplinare — de mentionat calendar si numele medicului din
fiecare specialitate

* De listat ce reactii adverse si ce remedii pot apare de la tratament

e Anexa cu protocol SE in Dravet

* De listat psiholog si psihiatru adulti care ar dori sa ajute familiile (terapie)

* Microclimat portabil: DZP rectal, oxigen portabil, aspirator si medicatia zilnica

(Ceulemans et al., 2004; Nolan et al., 2008)



Traducerea si adaptarea
protocolului pentru urgente

 Date de contact
* Date generale
 Date de tratament, etc

www.dravetfoundation.org

FROTOCOL DE URGENTA™
Sindrom Dravet’ Eptlepsia Minclonica Sewera a Soparuh (SMET)

Actmalizat ladata ...
X sufera de o forma rara = severa de epilepsie cuposouta ca Sindrom Dravet (SMEI). El s2 confronfa

in prezent cu. . tipul de commlsi, progresive’ o, oo tendita la status epleptic )

LA DEBUTUL CRIZET informatii adaptate sinsatiei copilulud respectiv. Die exempl

®  Aserafi copilul in pozitie de sizuranta. Wu i infrodoceti nimic in gara. Este impartant sa mmana
in pozitie de sizurant pe tot parcursul crized peniu A permite salivel’ womei 52 se sourga din mura.

&  DNotafi o2 [a care mcepe criza s masurati temperatura.

# Daca crza dureaza mai mult de 1 moimit ammiati parmfii. Daca oo reusiti sa uati imediat legatora
Cu acesta, iar criza doreaza mai mlt de I ooioute admdinistrati prima doza de Diazepam Desitin
intrarectal {doza) si sumati la 112, Daca oriza contmua mai mult de 2 mimate de la administrarea
primei doze administrat a doua doza (Dizepam Desitin i deoga. ...} 51 porniti spre spital!

Va rog sa tramsportati copilul la spitalol . . . . deparsce el sum familiarizan cu istomicul
pacientuhn si au toate informatiile lepate de acesta n baza de date.
®  verificati din nou temperaiura dupa ce criza s-a mcheiat si nof@i-o. Chapa terminarsa crized cel mai

probabil acesta va f confuz intre 15 mimue sio om

INFOEMATI PENTRU FERSONALUT MEDICAL DIN AMBULANTASPFITAL: infarmadi
adaptate simuatied copibabal respectiv. De exemphu:

® X are venele fragile si poate £ dificil sa s= obting abord venos. Astepiad pana ajungeti la spital =
o asistenta de pediatie ii poate prinde o linis vencasa.

®  Ummarid profoceiy de wgeni intocmit de neurologol care il are m evidenia pe X - ved atasat

® ¥ ouwvaavea peveis de punctiz lombara , BMM zan BX daca acesta este unul din episeadels ho
tipice de convulsie

®  Contactad imediat nearelogul daca meetl inrebari.

® NU ADMINISTRATI (lsa medicamentelor la care este alergic sisan medicamente
comtraindicate) fara acordul neurologubn ha 3


http://www.dravetfoundation.org/

Protocol pentru tratamentul SE Dravet

* Au fost cautate toate publicatiile care se ocupa de
tratamentul SE in sindromul Dravet

* Medicamentele permise
* Rolul PHT
* Alte medicamente de urgenta, ce trebuie facut



COLABORARE CU ASOCIATIA DRAVET

e Asociatia pentru Dravet si alte
epilepsii rare a creat aceasta carte
despre supereroi

23



COLABORARE CU ASOCIATIA LUCA
CONTRA AUTOIMUNITATII si SRIE

Primul ajutor in cazul unei crize epileptice

=

([ J CRONOMETRATI i
DURATA
CRIZEI CAND CRIZA SFARSESTE/

OFERAAJUTOR

NU INCERCATI
IMOBILIZAREA PERSOANEI
AFLATE IN CRIZA

/‘

i

PUNETI CEVA SUB CAP, SLABITI HAINELE STRAMTE, INTOARCETI-L PE O PARTE
SCOATETI OCHELARII MAIALES IN ZONA GATULUI

Alte motive pentru a chema o ambulanta sunt:

= O criza care dureaza mai mult de 5 minute

« Nesiguranta ca avem de a face cu o criza “epileptica”

= Recuperare lenta, criza repetata,dificultati de respirati
dupa criza

= In cazul unei sarcini sau a altei boli cunoscute

+ Semne de traumatism

Majoritatea crizelor la persoanele cu epilepsie nu
reprezinta o urgenta medicala.

Crizele se termina dupa un minut sau doua fara
urmari si de obicei nu necesita transportul la urgenta.

Insa uneori exista motive pentru a chema ambulanta.

O criza la o persoana care nu are epilepsie poate
insemna debutul unei boli grave.

ASOCIATIA LU.C.A. SRIE
Luptam Uniti Contra Autoimunitatii Societatea Romana Impotriva Epilepsiei

https://www.facebook.com/AsociatiaLUCA/ www.ilae-romania.ro




Societatea Romana
Impotriva Epilepsiei

Sodetatea Romana Impotriva Epilepsiel este
deschisa specialistilor din orice spedalitate care
ingrijesc pacienti cu epilepsie sau au interes
pentru epileptologie (Neurologie,
Neurologie Pediatrica, Electrofiziologie
, Psihiatrie, Psihiatrie a Copilului si Adolescentului,
Neurochirurgie, Anatomopatologie,
Genetica Medicala, etc - medici sau cercetator,
spedalisti sau rezidenti.

Misiunea SRIE:
Imbunatatirea mijloacelor de diagnostic si
tratament pentru o integrare sociala
normala a padentilor cu epilepsie.

wwwilaeromaniaro

SRIE

STIATI CA...

« Exista aproximativ 50 milioane de persoane
cu epilepsie pe glob

« Se estimeaza ca 1 din 100 persoane
au epilepsie

«Suntin jur de 200 000 de ROMANI
cu epilepsie.

s Epilepsia NU este contagioasa,
acorda-i primul ajutor!

+ Epilepsia NU este o boala psihica

» Nu exista in prezentun tratament
care vindecaepilepsia.

« 70% dintre pacientii cu epilepsie numai
fac crize cu tratament medicamentos.

« Pentru 10-15% dintre pacientii cu epilepsie,
inlaturarea chirurgicala a focarului de unde
pornesc crizele poate duce la vindecare,

+ In plus, unii copii si adultii au remisie
spontana.

TUSTII
CESAFACIINTR-O
CRIZA EPILEPTICA?

'"WRPLE
DAY

26 martie 2017

1.Fii calm. Lasa o isi |.\orbesta s

i el e 1a Mondialaa

Z.Nuteazaml:lmenmllnmpaiuﬁei - . as - s =
ientizarii epilepsiel

3. Protejeaza persoana de lovire. Daca este

necesar —lasa incet persoana pe podea,
Inlatura obiectele tari sau ascutite din jur.

Plaseazacevasubcap.

4, Inlatura orice obiect de imbracaminte
strans in jurul gatului. Verifica datele
deidentificare medicala

5.Nuimobiliza persoana

6. Nuii pune nimicin gura! (nu baga degetul
in gura persoanei sau obiecte tari). Persoana
nu osa-siinghitalimba

7.Intoarce usor persoanape o parte
pentru a permite salivei si altor fluide sa
curga afara dingura si sanuastupe caile
respiratorii

8.Dupa criza vorbeste cu ea si recomforteaz-o.
Stai cu persoana panaisi recapata

complet constienta

UNI26.MAR.2017:

1cidista: 1030-12.30
narea mova Ateneului

. Palatului Suty, fantanilor de
| Unirii incepand cu ora 18.00.
SalsalaParkLake ora 17.00.

vwilae-romania.ro
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Congrese nationale si internationale



Dificultati

* Intalniri multidisciplinare — dificultati la nivelul retelei, dificultati la
nivelul tarii (practice)

* Lipsa unei retele la nivel de RO — facuta in 2011 dar a functionat
deficitar

* Necesare intalniri virtuale (altfel imposibil)
* Viitor
* Folosirea social media si a resurselor on-line — bloguri, vioguri

* Tranzitie copil-adult
* Educatie furnizata de societati profesionale
 Modificare legislatie: protocoale, competente, obligativitate educatie



