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Anna Sophia de Andrade Costa

Paciente com 3 anos e 9 meses, em acompanhamento comigo desde margo de 2023, possui diagndstico
genético confirmado de Sindrome de Dravet (variante em SCN1A). Também preenche critérios
diagnodsticos de Transtorno do Espectro do Autismo (TEA) nivel 2 de suporte e hiperatividade, de
acordo com os critérios diagnosticos do Manual de Diagndstico e Estatistico de Transtornos Mentais
(DSM-5).

A Sindrome de Dravet doenca neurogenética grave que nao tem cura, que se caracteriza por
hipersensibilidade a febre e a ocorréncia de crises espontaneas, febris e afebris, muitas vezes de dificil
controle. Ela vem acompanhada de atraso no desenvolvimento grave (motor, fala e cognitivo).

Entre um e cinco anos de idade, os pacientes apresentam muiltiplas outros tipos de convulséo, incluindo
mioclénica, auséncia atipica e convulsdes focais; convulsdes atonicas sdo incomuns. Atualmente as crises
estdo bem controladas e mais espacadas, e as internagdes reduziram também.

No inicio da fase de estabilizacado (antes dos dez anos) o tempo interictal aumenta e as convulsdes tornam-
se mais curtas em duracé@o. Os pacientes experimentam um alto incidéncia de varios tipos de convulséo.
As deficiéncias cognitivas e de linguagem tornam-se cada vez mais proeminentes, com progressiva piora
de outras comorbidades nao convulsivas, como atraso no desenvolvimento, marcha com base alargada e
ataxia.

O manejo na emergéncia deve ser feito com benzodiazepinicos (midazolam) e medidas para controle de
temperatura/resfriamento. Nao deve fazer uso dos inibidores do canal de sédio (carbamazepina,
oxcarbazepina, lamotrigina e fenitoina) assim como vigabatrina, que podem exacerbar as
convulsoes.

Anna Sophia faz uso de terapia medicamentosa para controle dos sintomas, atualmente em uso de Kepra
(Levetiracetam), Canabidiol, Depakene (Valproato de sédio), Frisium (Clobazam).

Tem indicacgao absoluta de manter o uso do canabidiol puro pela boa resposta encontrada nos
estudos clinicos para a Sindrome de Dravet. Medicagao aprovada pelo FDA e pela Anvisa.

Deve seguir com as vacinas do calendario vacinal. A recomendacéo € o uso de ibuprofeno profilatico 40
min antes da vacinagéo e de 8 em 8 horas nos proximos 3 dias para minimizar o risco de crises epilépticas.

nna Sophia ainda apresenta prejuizos significativos na fala, embora venha demonstrando evolugdo gradual.
Ja consegue pronunciar algumas palavras isoladas e esta iniciando a combinagéo de duas palavras. Mostra
maior resisténcia as variagées de temperatura. Permanece bastante hiperativa e desatenta.
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Apresenta padroes de comportamento, interesses e atividades restritos e repetitivos. Em momentos de
euforia, realiza movimentos estereotipados, como juntar as maos. Possui seletividade alimentar acentuada.

A paciente também apresenta agitagdo psicomotora intensa, comportamento inquieto e auséncia de
percepgao de perigo, o que demanda supervisao constante.

Anna Sophia obteve alguns avangos com as terapias, porém ainda apresenta muitos prejuizos e atrasos
no seu desenvolvimento e por isso necessita urgentemente de ajuste nas suas terapias.

Anna Sophia necessita, concomitantemente ao acompanhamento neurolégico periédico, de terapias com
profissionais especializados e capacitados para lidar com pacientes infanto-juvenis com diagnostico de
doencas genéticas raras e Autismo, tanto para terapia com a crianca como para treinamento parental e
suporte pedagdgico e a escola.

Por se tratar de transtornos do desenvolvimento neurolégico crénicos, necessita de acompanhamento
imediato, frequente e constante, por tempo ilimitado, por equipe multidisciplinar integrada, apta a assegurar
o desenvolvimento de trabalho em conjunto, correlacionando o foco em objetivos comuns, composta de
profissionais nas especialidades abaixo descritas.

Imperioso ressaltar que TODAS as terapias devem ter duracdo minima de 50 minutos. Sendo impréprio
e contraindicado a duracao inferior a 50 minutos.

1. Psicologia ABA (Applied Behavior Analysis = Andlise do Comportamento Aplicada), conforme
requisitos minimos da ABPMC, com carga horaria de 5 horas semanais em ambiente clinico
para a garantia da intensidade do tratamento no citado procedimento terapéutico. A referida terapia
visa aumentar o potencial do desenvolvimento social e de comunicacdo da crianga, proteger o
funcionamento intelectual reduzindo danos, melhorar a qualidade de vida da crianca. A terapia ABA
é recomendada pela Academia Americana de Pediatria, conforme artigo de revisao sobre o tema
(Pediatrics 2007;120;1162), estudos de meta-andlise, como a de J.Virués-Ortega/Clinical
Psychology Review 30 (2010), pela Sociedade Brasileira de Pediatria, Sociedade Brasileira de
Neurologia Infantil e pelo Ministério da salide que fundamentam o método ABA como ciéncia e
padrao-ouro para o autismo e outros transtornos do neurodesenvolvimento. Sendo um dos poucos
tratamentos de intervengdo precoce com eficdcia cientificamente comprovada para criangas que
estdo dentro do TEA com vasta literatura publicada mundialmente que confirma sua eficacia. Tal
modelo tem como premissas para sua efetividade, a precocidade e a intensidade do tratamento e
realizagéo dela por profissionais capacitados. O tratamento em ABA deve ser implementado por
profissional devidamente especializado/habilitado e com comprovada experiéncia em superviséo e
elaboragéo de plano terapéutico, de acordo com os requisitos minimos da ABPMC, com certificagéo
através de pos-graduagdo em analise do comportamento, ressalta-se de cursos livres ou cursos de
extens&o ndo habilitam o profissional a atuar como analista do comportamento.

ATENDIMENTOS

NPC Life - Meireles [} Neurogenetics - Sala214/215
Rua coronel Linhares, 1143 Rua Dr Gilberto Studart, 55 - Coco
(85) 3182-3727 (85) 3111-5557 | (85) 3111-6046

(85) 98661-4248 (85) 99937-5557



@dratamirismariano

Dratamirismariano@gmail.com [0}

2. Terapia Ocupacional certificada em integracéo sensorial de Ayres. E imprescindivel realizagéo
da terapia dentro de um ambiente terapéutico com estruturas e equipamentos suspensos para
promover movimentos que ativam os sistemas sensoriais além de materiais que promovam distintas
experiéncias téteis, dentro do que a integragéo sensorial de Ayres recomenda. Cada sess&o devera
ter duragé@o de, no minimo, 50 minutos, duas vezes por semana por tempo indeterminado.

3. Fonoaudiologia devido as alteragoes apresentadas pelo paciente na comunicagao verbal e ndo
verbal ¢ indispensavel o acompanhamento fonoaudioldgico com profissional com especializagao
adequada ao tratamento de autistas e doengas genéticas raras. Portanto, a/o profissional devera
ser certificada/o em PROMPT niveis 1 e 2 na certificagdo, certificagdo em multigestos: linguagem
oral e escrita, método dos dedinhos, bem como sistema de comunicagéo por troca de figuras
(PECS) e treino de linguagem social. Cada sesséo devera ter duragdo de, no minimo, 50 minutos,
trés vezes por semana por tempo indeterminado.

4. Fisioterapia Motora com profissional com experiéncia em atendimento de criangas com doencgas
genéticas raras. Cada sessdo devera ter duragdo de, no minimo, 50 minutos, cinco vezes por
semana por tempo indeterminado.

5. Psicopedagogia para auxiliar no aprendizado com profissionais com experiéncia no atendimento
de criangas com TEA. Cada sesséo devera ter duragéo de, no minimo, 50 minutos, duas vezes por
semana por tempo indeterminado.

O plano terapéutico é dinamico e mutavel conforme a evolugéo clinica da crianca, sendo determinado a
cada avaliagdo multidisciplinar e interdisciplinar de rotina. A ndo implementacdo imediata das
recomendagbes terapéuticas indicadas pode comprometer de forma irreparavel o desenvolvimento do
paciente, afetando o progndstico positivo e sua autonomia futura.

Faz-se fundamental o acompanhamento por equipe muitidisciplinar, com profissionais especializados e
familiarizados com a area de sindromes genéticas complexas e Transtorno do Espectro Autista, trabalhando
de forma integrada, para assegurar o melhor resultado na evolugéo do paciente.

Reitero que a ndo continuidade dos tratamentos prescritos acima, impactam diretamente na evolucédo e
desenvolvimento da crianga, que atualmente é dependente de terceiros para realizar as atividades basicas
de vida diaria, e conforme os meses e anos se passam a plasticidade neuronal, principalmente em
relagdo a fala diminuem consideravelmente, por isso as terapias especializadas e a grande
quantidade de horas prescritas, se fazem fundamentais e urgentes nesse momento.
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Esta previsto que, em 2026, Anna Sophia inicie sua adaptagdo escolar com o acompanhamento de um

cuidador individual. A proposta inicial € de frequéncia de duas vezes por semana, com progressdo gradual

conforme sua aceitacédo e adaptacdo ao ambiente escolar.

Nao deve ficar nas telas (TV, tablet e celular) mais do que duas horas por dia, que € o permitido para

sua idade.
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