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INTRODUCCION

El sindrome de Dravet (SD) es una
enfermedad neurolégica grave que
acompafa a los pacientes y a sus
familias durante toda la vida, desde la
infancia hasta incluida la edad adulta,
presentando desafios Uunicos que
requieren un enfoque de cuidado
especializado y continuo.

Esta guia tiene como objetivo
proporcionar un marco de referencia
detallado y actualizado para el
manejo del SD, enfocado en la
transicién de los pacientes desde la

etapa pediatrica hacia la etapa
adulta.

Esta guia esta inspirada en el trabajo
inicial de la Dra. Andrade y la
informacién contenida en este
documento esta disehada para ser
una herramienta de apoyo tanto para
los profesionales sociosanitarios
involucrados en el manejo vy
tratamiento del sindrome de Dravet
como para las familias y cuidadores
que conviven con esta patologia.
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El sindrome de Dravet (SD) es una
encefalopatia epiléptica y del desarrollo rara
y grave que se inicia en la infancia. Se
caracteriza por una epilepsia
farmacorresistente, discapacidad
intelectual y otras comorbilidades graves del
neurodesarrollo. Mas del 80% de los
pacientes con SD tienen una variante
patogénica en el gen SCN7TA. El SD esta
asociado a un aumento en la mortalidad
prematura del 17% a los 20 afos de edad,
principalmente debido a muerte subita
inesperada en epilepsia (SUDEP, de sus
siglas en inglés) y a estatus epiléptico, asi
COmo neumonia por aspiracion.

Los dispositivos de deteccion de crisis
epilépticas y la supervision nocturna por los
cuidadores podrian reducir el riesgo de SUDEP,
aunque, a fecha de publicacion de esta guia, no
existe evidencia de efectividad de ninguna
medida preventiva.

Debido a la complejidad que implica el SD, el equipo multidisciplinar ideal a cargo de un paciente
con SD debe estar formado por un neurélogo (o neuropediatra), un enfermero, un neuropsicoélogo,
un fisioterapeuta, un logopeda, un odontélogo, un médico rehabilitador, un trabajador social y un
terapeuta ocupacional, entre otros. Ademas de este equipo, el manejo del paciente debe contar
también con apoyo adicional en centros ordinarios, especiales, ocupacionales o de dia, asi como
por una organizacion de pacientes.

DIAGNOSTICO GENETICO

Alos pacientes con fenotipo clinico de SD se les debe realizar un estudio genético. Esto incluye a los
pacientes adultos, a pesar de que en este grupo de edad obtener antecedentes tempranos puede
ser un reto.

Se recomienda solicitar la realizacién de pruebas de secuenciacion masiva (exoma clinico) dirigidas
a epilepsia, incluyendo el gen SCN1A, en todos los pacientes que experimenten una crisis epiléptica
prolongada o crisis epilépticas recurrentes antes de la edad de 1 afo, en particular si son
desencadenadas por fiebre, el paciente es menor de 6 meses y su resonancia magnética cerebraly
EEG son normales. Si el exoma es negativo y la sospecha clinica es alta se puede realizar la
secuenciacion del gen por Sanger o un MLPA (amplificacién de sondas dependiente de ligandos
multiples) para detectar variaciones en el nimero de copias.
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MANIFESTACIONES CLINICAS DEL SINDROME DE DRAVET

Crisis epilépticas

Crisis epilépticas en nifios

Los pacientes con SD suelen presentar un desarrollo psicomotor normal los primeros 2 aflos de vida
y suelen tener su primera crisis epiléptica antes de los 19 meses, mas frecuentemente entre los 4y
12 meses de edad. La fiebre suele ser el desencadenante inicial mas comun, en muchos casos tras
las primeras vacunas. Con el tiempo, se producen también crisis afebriles. Otros desencadenantes
incluyen estrés, excitacion emocional, patrones visuales o estimulos luminicos intermitentes. Las
crisis prolongadas, crisis epilépticas repetidas en aciumulos y el estatus epiléptico convulsivo o no
convulsivo pueden ser frecuentes, especialmente en los primeros afios de vida.

Crisis epilépticas en adultos

Con el aumento de la edad, disminuyen las crisis epilépticas, la sensibilidad febril y el riesgo de
estatus epiléptico. No obstante, el riesgo de crisis nocturnas es mayor. La mayoria de los pacientes
adultos aun requieren tratamiento con varios farmacos anticrisis y pueden asimismo llegar a
presentar episodios de estatus epiléptico convulsivo y no convulsivo.

Medidas preventivas de crisis epilépticas:

e Evitar el sobreesfuerzo, los bafos calientes o sin supervisiény las actividades en el exterior
cuando la temperatura ambiente es muy elevada.

e Considerar el uso de chalecos refrigerantes, aunque su evidencia es escasa.
o Utilizar antipiréticos profilacticos o preventivos con enfermedades y vacunas.

o Utilizar benzodiazepinas profilacticas o preventivas con enfermedades o procesos
febriles.
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Discapacidad

La mayoria de los pacientes tienen discapacidad de moderada a grave. En un estudio reciente, se
vio que 74,1% de los pacientes tenian un grado de discapacidad grave (50-95%). Se pueden observar
periodos de regresién o de pérdida de habilidades adquiridas tras una crisis epiléptica prolongada o
un estatus epiléptico. Algunos pacientes pueden presentar trastornos de la conducta vy
caracteristicas del espectro autista.

Elreconocimiento, declaracién y calificacion del grado de discapacidad se rige por el Real Decreto
888/2022, de 18 de octubre, que establece el procedimiento para su determinacion. De acuerdo
con el citado Real Decreto, se distinguen diferentes grados de discapacidad segun la gravedad de
las limitaciones que sufre la persona:

e Discapacidad nula (0 y 4% de discapacidad)

e Discapacidad leve (5 y 24% de discapacidad): dificultad leve a la hora de realizar las
actividades de la vida diaria.

e Discapacidad moderada (25 al 49% de discapacidad): dificultad moderada en la realizacién
de las actividades de la vida diaria. Puede existir limitacién total o imposibilidad para llevar
a cabo alguna actividad en cualquier dominio, excluyendo el autocuidado.

e Discapacidad grave (50 al 95% de discapacidad): existe una grave dificultad en la realizacion
de las actividades de la vida diaria. Puede existir limitacién total o imposibilidad para llevar
a cabo alguna actividad en cualquier dominio, incluyendo el autocuidado.

e Discapacidad total (96 al 100% de discapacidad): el
nivel de discapacidad es grave o total y justifica la
imposibilidad de realizar casi todas las actividades de
la vida diaria.

Tipos de discapacidad:

e Discapacidad fisica o motora
e Discapacidad sensorial

e Discapacidad intelectual

e Discapacidad psiquica

Los principales tipos de discapacidad en el sindrome de
Dravet incluyen la discapacidad intelectual, que suele ir
acompafada de problemas conductuales como
alteraciones en la concentracién, atenciéon y memoria,
con distintos niveles de gravedad.

Ademas, las personas con este sindrome enfrentan dificultades significativas en el desarrollo del
lenguaje, lo que afecta tanto su capacidad para expresarse como su interaccién con los demas.
Estas dificultades linglisticas, sumadas a los problemas conductuales, impactan negativamente en
la comunicaciény en el desarrollo de la autonomia personal.

En el @ambito médico, la discapacidad suele clasificarse de acuerdo con los criterios establecidos
en el DSM-5 (Manual Diagnéstico y Estadistico de los Trastornos Mentales, Quinta Edicién). La
discapacidad, segun el DSM-5, se refiere a la presencia de trastornos que afectan la capacidad de
una persona para funcionar de manera adecuada en areas clave como el trabajo, las relaciones
sociales o el autocuidado. Esto puede incluir ansiedad, depresidn, trastornos del espectro autista,
entre otros, que impactan la habilidad de la persona para llevar una vida plenay satisfactoria.
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Conducta

Los nifios con SD pueden presentar problemas de conducta y cognitivos como déficit de atencion,
episodios de agitacion, irritabilidad y agresividad por falta de control de impulsos, que en ocasiones
pueden no mejorar en los adultos, ademas en estos los rasgos autistas y la discapacidad intelectual
pueden empeorar la conducta adaptativa’ y las relaciones sociales. Por ende, es necesario disefiar
planes de apoyo individualizados coordinados entre profesionales sanitarios, familia y centros
educativos con medidas de apoyo conductual positivo individualizadas.

Trastornos motores

Tras un periodo de normalidad o estabilidad a nivel motor, los adolescentes y adultos suelen sufrir
un deterioro progresivo de la marcha presentando una marcha “agachada” a partir de los 13 afos.
Esta marcha caracteristica estd asimismo relacionada con el parkinsonismo en estos pacientes,
con la presencia de una marcha parkinsoniana con antecollis y flexion espinal toraco-lumbar, rigidez
en rueda dentada y bradiquinesia. Secundariamente aparecen deformidades esqueléticas como la
cifosis y cifoescoliosis en nifios y adultos con SD.

Trastornos del habla

Todos los pacientes, niflos y adultos, muestran trastornos del habla y del lenguaje. El habla puede
ser inteligible y se caracteriza por una articulacion imprecisa (disartria), resonancia anormal, voz
entrecortada, volumen bajo y errores de prosodia. Asimismo, el lenguaje puede ser congruente con
las habilidades cognitivas.

Trastorno de sueno

Suelen estar relacionados principalmente con el exceso de suefo diurno y el estado de vigilia
nocturna. La dificultad para iniciar y mantener el suefio es particularmente comun en pacientes
mayores de 20 afios y los trastornos del suefio son frecuentes en todas las edades.

1Conjunto de habilidades conceptuales, sociales y practicas que permiten al individuo adaptarse correctamente al entorno
y a la sociedad.
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TRATAMIENTO FARMACOLOGICO

Tratamiento farmacolégico de mantenimiento

Actualmente, el tratamiento farmacolégico del
SD esta dirigido principalmente a controlar las
crisis epilépticas y prevenir el estatus
epiléptico. En ese sentido, el siguiente se
considera el algoritmo actual de tratamiento:

De primera linea: Valproato.

De segunda linea: Estiripentol + Valproato
+ Clobazam, Fenfluramina2,
Cannabidiol2, Topiramato, Dieta
cetogénica clasica.

La guia mas reciente para el tratamiento
del sindrome de Dravet fue publicada por
la Fundacién Sindrome de Dravet en
diciembre de 2021. Esta guia, titulada
"Guidance on Dravet Syndrome from
Infant to Adult Care: Road Map for
Treatment Planning in Europe", presenta
un algoritmo de tratamiento basado en un
consenso europeo desarrollado por 29

e De tercera linea: Clonazepam,
Levetiracetam, Zonisamida, Etosuximida, expertos clinicos. \ l/
Fenobarbital o considerar estimulacién ';

de nervio vago.

En combinacién con estos farmacos, los pacientes con SD también pueden recibir tratamiento
farmacoldgico para otras comorbilidades segun sus necesidades, como medicacion psiquiatrica
para los trastornos de la conducta o melatonina para los trastornos del suefo. Antes de iniciar
ningun tratamiento farmacolégico para las comorbilidades no epilépticas, se deben realizar
consultas con el especialista que atiende al paciente para establecer la medicacién recomendada
en su caso, teniendo en cuenta las posibles interacciones entre estos farmacos y los de
mantenimiento para las crisis epilépticas.

Consideraciones especiales

A medida que los pacientes crecen, los farmacos que fallaron en el control de las crisis epilépticas
en el pasado podrian probarse de nuevo. Como ejemplo, la agitacidon debida a clobazam es mas
comun en la etapa infantil y puede que no ocurra en pacientes adultos.

e Estiripentol:

o Siseusaencombinacién con fenfluramina, valproato, o clobazam, puede ser necesario
reducir la dosis de estos otros farmacos anticrisis.

o Ladosis pediatrica de 50mg/kg/d es mas elevada que la dosis tipica de adultos de 10-
30mg/kg/d.

o Lahiperamonemiay las encefalopatias asociadas en pacientes que toman valproato y
estiripentol se pueden controlar con la suplementacién de carnitina.

o La somnolencia asociada al uso de clobazam y estiripentol se puede controlar
modificando la dosis de clobazam.

e Fenfluramina:
o Puede ser necesario reducir la dosis si se usa con estiripentol.

o Dosis maxima 0.35 mg/kg dos veces al dia (dosis maxima diaria de 26 mg).

2A partir de los dos afios segun indicacién en ficha técnica.
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o Serequiere un ajuste de la dosis en los pacientes que toman estiripentol mas clobazam
de forma concomitante: la dosis de mantenimiento maxima diaria en este caso es de
0.2 mg/kg dos veces al dia (dosis maxima diaria de 17 mg).

o Serequieren ecocardiogramas regulares como parte de la evaluacién de seguridad del
medicamento.

e Cannabidiol:

o Los niveles aumentados de aminotransferasa en el perfil hepatico, sobre todo en
combinacidén con valproato, pueden requerir la reduccion de la dosis de valproato.

o Los niveles aumentados de N-desmetilclobazam pueden requerir la reduccién de la
dosis de clobazam.

Medicamentos contraindicados

Los farmacos anticrisis inhibidores del canal de sodio se deben evitar, como carbamazepina,
oxcarbazepina, fenitoina, lamotrigina, lacosamida, rufinamida y acetato de eslicarbazepina. No hay
datos claros en adultos, pero se recomienda evitar estos medicamentos en todas las edades hasta
que se hagan mas estudios, aunque hay algunos estudios de caso en los que algunos bloqueantes
de los canales de sodio funcionan en pacientes adultos.

Protocolo de Emergencia

Cada paciente debe contar con un protocolo de emergencia (PE)

individualizado: un plan de accién en caso de crisis prolongada revisado Un ejemplo de protocolo
y firmado por el neuropediatra o neurdélogo tratante, con copias .
disponibles para los padres y cuidadores. Este plan de emergencia de emergencia ,SG puede
deberia indicar qué farmacos usar, cuando, el intervalo de repeticion, y desca rgar A§ 2U|, a través
cuando llamar al 112. El neuropediatra o neurélogo puede ayudar con de la pégina web de la

un protocolo que se ha usado con éxito en el pasado. . 5
Fundaciéon Sindrome de

e En domicilio o en publico: Si la crisis se prolonga mas de 5
Dravet, o se puede

minutos, se debe administrar diazepam rectal (5 o 10 mg) o

midazolam en mucosa yugal (entre la enciay la cara interna de consultar en el Anexo VII
la mejilla; 2.5, 5, 7.5 0 10 mg), segun prescrito al paciente. Si se
ha utilizado la medicacién de rescate en casa y las crisis \ }/

epilépticas persisten, el protocolo deberia indicarles a los
cuidadores que llamen a emergencia o acudan al servicio de
urgencias mas cercano.

e Enla ambulancia o en urgencias: Una vez que el paciente estd en la ambulancia o en
urgencias, si la crisis epiléptica ha cesado, se debe estabilizar al paciente
comprobando sus constantes vitales y su saturacion de oxigeno en sangre. En caso de fiebre
o infeccién, se le deben administrar antipiréticos o antibidticos, respectivamente y
contactar con neuropediatria o neurologia. Si, por el contrario, la crisis epiléptica persiste,
en primer lugar, se debe realizar una estabilizacion hemodinamica del paciente (via aérea,
oxigenoterapia, tension arterial, electrocardiograma, temperatura, glucosa en sangre) y se
le debe administrar la segunda dosis de rescate si aun no ha sido administrada.
Seguidamente, se debe iniciar el tratamiento para estatus epiléptico. Los farmacos de
primera linea son benzodiazepinas3 intravenosas: diazepam (0.2 mg/kg - maximo 10 mg) en
10 minutos, midazolam (5 0 10 mg; en nifios 0.2 mg/kg) en bolo, o clonazepam (0.05 mg/kg)
en infusidon lenta. En caso de que no se consiga canalizar la via periférica para
administracidn intravenosa, se debe administrar midazolam intramuscular (peso 13-40 kg:
5 mg; peso >40 kg: 10 mg). Si el paciente toma estiripentol, requiere dosis mas bajas de

7

3Tenga en consideracion la cantidad de benzodiazepinas recibidas antes de llegar al hospital.
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benzodiacepinas. En el caso de que exista, tras la administracidon de benzodiazepinas se
debe tratar la fiebre o la infeccidn con antipiréticos (paracetamol, ibuprofeno, metamizol) y
contactar con un neurélogo o neuropediatra. Si no se consigue un control de la crisis, se
debe mantener la perfusion de benzodiazepina y afadir medicamentos anticrisis
intravenosos no benzodiazepinicos como valproato (40 mg/kg - maximo 3.000 mg) o
levetiracetam4 (60 mg/kg -maximo 4.500 mg). Si falla el tratamiento anterior, los siguientes
pasos deberian realizarse en la Unidad de Cuidados Intensivos (UCI): perfusion de
midazolam, y/o propofol, etc.

TRATAMIENTO NO FARMACOLOGICO

El tratamiento no farmacoldgico del sindrome de Dravet incluye una
variedad de estrategias que buscan mejorar la calidad de vida de los
pacientes y manejar las comorbilidades asociadas a la enfermedad.
Algunas de las opciones terapéuticas no farmacolégicas son:

e Dieta cetogénica modificada o dietas de bajo indice glucémico.

e Rehabilitacion cognitiva.

e Terapia fisicay motriz.

e Terapia ocupacional e integracion sensorial (familia, colegio,

etc.).

e Terapia logopédica.

e Intervencion odontoldgica.

e Terapia psicolégica tanto a la persona afectada como a la familia.

e Terapia grupaly ocio inclusivo para adolescentes y adultos
Es importante mencionar que estas intervenciones deben ser
personalizadas para cada paciente y realizadas bajo la supervisién de un
equipo multidisciplinar especializado.

OTRAS CONSIDERACIONES

Epilepsia catamenial: A las mujeres con SD y epilepsia catamenial se les puede administrar terapia
hormonal o acetazolamida.

Fertilidad y anticoncepcion: No existe evidencia de que las mujeres con SD sean menos fértiles. Por
lo tanto, dependiendo del grado de discapacidad intelectual, es importante educar a las familias, y
a veces a los pacientes, sobre las interacciones entre los anticonceptivos hormonales y los
farmacos anticrisis, asi como la teratogénesis.

Riesgo de abuso: Aligual que cualquier persona con discapacidad intelectual, los pacientes con SD
corren un mayor riesgo de malos tratos y abuso. Estos problemas deben ser tratados con los padres
y cuidadores.

Vacunacion: Dada la relacion beneficio-riesgo, se recomienda la administracion de todas las
vacunas incluidas en el calendario de vacunacion del Ministerio de Sanidad. Las vacunas deben ser
administradas generalmente bajo monitorizacion, en los casos donde sea posible se recomienda
administrar antipiréticos profilacticos para evitar crisis epilépticas por fiebre tras la vacunacion.

4si el paciente ya esta en terapia de mantenimiento con valproato o levetiracetam, considere otro medicamento no
benzodiazepinico.
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A través de esta guia, se propone una
transicion programada y planificada del
paciente hacia el servicio sanitario de
adultos, incluyendo ademads los aspectos
legales, sociales, médicos y administrativos
relacionados con una persona con
sindrome de Dravet.

Las edades propuestas son indicativas y
pueden variar segun la disponibilidad y los
protocolos del centro donde se realice la
transicion. En términos generales, se
recomienda llevar a cabo la transicion en el
mismo centro, lo cual facilitara el proceso.
Segun el Real Decreto 1575/1993, los
servicios hospitalarios pediatricos cubren a
los pacientes hasta los 14 afos. Sin
embargo, hay que tener en cuenta que en la
practica esta edad suele variar en funcion
del centro o Comunidad Auténoma,
pudiendo retrasarse varios afos. Esta guia,
se harealizado tomando como referencia la
edad maxima de finalizacién de la
transferencia hospitalaria a los 18 afnos. Por
tanto, hay que tener en cuenta que algunos
de los pasos y etapas descritos en este
documento han de ajustarse en el caso de
que la transferencia hospitalaria o la
transicion finalicen a una edad diferente.

En el Anexo I: Lista de Comprobacién para
la Transicidn al Servicio Sanitario de Adultos
se puede encontrar una lista de
comprobacion que debe serrellenada por el
neuropediatra. Esta lista permite seguir el
proceso de transicion del paciente de
neuropediatria a neurologia de forma
esquematica.
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1. Introduccidn a la transicion: el equipo de neuropediatria debe discutir con los pacientes
jévenes y sus cuidadores las expectativas de la transicidn al sistema sanitario de adultos,
exponiendo el enfoque del equipo sobre dicha transicién. Se recomiendainiciar este debate
cuanto antes y documentarlo a mas tardar cuando el paciente cumpla los 15 afnos.

En el Anexo ll: Plantilla de Introduccién a la Transicion se encuentra una plantilla de introduccién
a la transicion, para la documentacion de estas consultas.

2. Evaluacion anual: a partir de los 15 afios de edad del paciente, el equipo de neuropediatria
debe garantizar el inicio de una evaluacién anual que comprenda:

a. Debate sobre el estado de salud y las preocupaciones acordes a la edad y desarrollo del
paciente: el equipo de neuropediatria debe involucrar a cada paciente y a sus cuidadores en
la planificacién de la transicidon por fases, al menos una vez al afio mediante sesiones
programadas, comenzando a los 15 afios.

Estas sesiones anuales deben abordar, entre otros, los siguientes asuntos:
e Elestado de salud del paciente.
e Los medicamentos actuales y sus potenciales efectos secundarios.
e Lossignosy sintomas preocupantes.
e Asesoramiento genético e implicaciones reproductivas de la enfermedad.
e Cuestiones de pubertad y sexualidad.
e Preocupaciones emocionalesy psicoldgicas, y bienestar.
e Perspectivas de futuro tanto para el paciente como para los cuidadores.
e Perfil cognitivo y grado de discapacidad actual reconocida.

b. Evaluacién de las habilidades de gestién por parte de los cuidadores. Dadas las limitadas
habilidades de autogestidn por parte de los pacientes con SD, de manera general deben ser
los cuidadores quienes cumplimenten estas evaluaciones anuales con el fin de determinar
su conocimiento sobre la transicion a la vida adulta del paciente e identificar las areas donde
requieren mas informacion u orientacién. Estas evaluaciones deben quedar reflejadas en el
historial médico del paciente para su comunicacién a otros profesionales sanitarios.
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En el Anexo lll: Evaluacidon de Habilidades de Gestidon se encuentra una plantilla para la
evaluacion de las habilidades de gestion por parte de los cuidadores.

Revision anual del plan de transicion de la asistencia sanitaria. Cuando el paciente tenga 15
afnos, el equipo de neuropediatria debera garantizar el desarrollo de un plan de transicién, que
cumpla con las necesidades globales del joven, en colaboracidn con el propio paciente, sus
cuidadores, otros profesionales sanitarios, personal educativo, profesionales del ambito
social, y servicios juridicos (segun las necesidades). Este plan debe abordar los aspectos
juridicos, la atencién primaria, otra atencidn especializada, el paso de la educacidén a los
sistemas de apoyo a adultos con discapacidad intelectual, y los servicios sociales. Este plan
debera ser revisado anualmente para garantizar su adecuacion. Especificamente, el equipo
de neuropediatria debera desarrollar y verificar el componente neurolégico del plan de
transicion de la asistencia sanitaria, y actualizarlo anualmente.

En el Anexo IV: Seguimiento Anual del Plan de Transicién se encuentra una plantilla para el
seguimiento anual de la transicion del paciente, que debera ser rellenado por el neuropediatra
en colaboracién con los cuidadores.

. Evaluacién para la transicion de la rehabilitacién integral. En el &mbito de la rehabilitacion, la
transicidon normalmente se realiza entre los 18 y 21 afios, ya que la transicion de terapias de
rehabilitaciéon y logopedia es mas dificil dado que no todos los pacientes tienen las mismas
necesidades. Por lo general, los logopedas y neuropsicologos suelen continuar, no suelen ser
profesionales especificos de la edad pediatrica o adulta. Por otro lado, si el paciente esta en
un centro de dia y necesita continuar la rehabilitacién neuropsicoldgica, suele derivarse a un
centro de rehabilitacion integral de adultos. Si no esta en un centro de dia, los cuidadores,
con la ayuda del neuropediatra, buscan centros donde pueda hacer actividades de
neurorrehabilitaciéon. En cualquier caso, siempre que sea posible, se recomienda que el
paciente haga todo en un mismo centro para garantizar un tratamiento rehabilitador integral.

Para poder guiar la transicidn en esta area, un afio antes de la transicidon se recomienda:

e Realizar una evaluacidon médica y una valoracion del perfil de funcionamiento del
paciente actualizadas. Es importante para que el neuropediatra y/o el neurélogo
conozcan que terapias y tratamientos no farmacolégicos recibe el paciente
(fisioterapia, estimulacion, terapia ocupacional, psicoterapia, logopedia...) para
asegurarse si puede seguir en el mismo centro en la edad adulta o deben orientar a las
familias en nuevos centros.

e Realizar uninventario de calidad de vida (QolL).

e Que la familia consulte con el trabajador social municipal o del centro de salud para
recibir orientacion sobre las opciones publicas (centros de dia, centros ocupacionales
etc.).

e Realizar un informe de evaluacién neuropsicoldgica para que la rehabilitacién sea
concertada con la Seguridad Social. Esta evaluacion deberd comprender una
evaluacion cognitiva, emocional y social del paciente, asi como una evaluacién de su
conducta adaptativa (ABAS-Il) y de la escala de QolL. Se recomienda, que todos los
profesionales se rednan y, en base a esta evaluacion, disefien un plan de apoyo
individualizado con los recursos aplicables al paciente. Si esto no es posible en &mbito
hospitalario, se aconseja consultar con el centro educativo del paciente para
comprobar su disponibilidad a desarrollar dicho plan.
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3. lIdentificacion del servicio de salud de adultos

Para consultar la representacion grafica
del cronograma de actividades
correspondiente a la transicion del
paciente, dirijase a la pagina 22
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Entre los 15 y los 18 afos de edad, el
equipo de neuropediatria, junto con el
joven y sus cuidadores, deberan
identificar conjuntamente el servicio de
salud de adultos adecuado para la
condicién neurolégica del paciente antes
del momento previsto de la
transferencia. En esta fase, es
importante identificar, cuando sea
posible, un hospital que cuente con una
Unidad de Epilepsia o con experiencia
previa en sindrome de Dravet.

En esta fase, sera necesario identificar a
los profesionales de cuidados para
adultos, como fisioterapeutas,
traumatologos, logopedas, psicologos,
neuropsicoélogos, psiquiatras, terapeutas
ocupacionales entre otros, cuando sea
necesario segun las comorbilidades.
Esta identificacion debera realizarse en
caso de que no sea posible continuar la
terapia con el profesional que ha
atendido al paciente hasta ese
momento. Esta etapa debera ser
coordinada por el neuropediatra en
colaboracion con la familia y otros
profesionales sanitarios.
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4. Apoyo Psicosocial, legal y econdémico: fundamental para el bienestar del paciente y de
sus cuidadores y para la adaptacion a esta etapa.

La Fundacion Sindrome de Dravet provee de manera

\l, gratuita apoyo y asesoramiento legal a las familias con
e sindrome de Dravet a través de su Servicio de Apoyo

Integral para Personas y Familias con Sindrome de

Dravet.

Apoyo Psicolégico: el neuropediatra deriva al paciente al psicologo. Entre los 15y 18 afios la
familia puede ser derivada al psicélogo del Hospital o del Centro de Salud Mental por parte
del neuropediatra. Esta derivacién tiene como objetivo tratar aspectos relacionados con la
educacién sexual, posibles alteraciones conductuales asociadas a esta etapay proporcionar
informacion relevante que la familia pueda necesitar. Esto les permitird apoyar de manera
adecuada a la persona con sindrome de Dravet durante la transicion a la vida adulta. Si el
paciente estd en seguimiento en la Unidad de Psicologia Infanto-Juvenil, la Unidad de Salud
Mental se ocupara de la transicién.

Apoyo Social: cuando el paciente cumpla los 17 afios, el neuropediatra o el neurélogo derivara
al familiar al Trabajador Social de Servicios Sociales/de Salud. La familia debe consultar con
el Trabajador Social el estado del Grado de Discapacidad y DependenciaYy, si fuera necesario,
solicitar una revision de dichos procedimientos. Esto permite adaptar, si fuera preciso, los
recursos disponibles en esta nueva etapa, ademas de mantener la prestacion por hijo a cargo
con discapacidad.

Apoyo Legal: Cuando el paciente cumpla 17 anos, el neuropediatra derivara al familiar al
Trabajador Social del centro donde recibe atencién (centro educativo o centro de educacion
especial) /Servicios Sociales/de Salud, quien le proporcionara orientacion sobre la posible
necesidad de solicitar Medidas Judiciales de Apoyo.

El apoyo a la capacidad juridica son medidas legalmente previstas en favor de personas con
discapacidad, mayores de edad o menores emancipadas, orientadas a permitir el desarrollo
pleno de su personalidad y su desenvolvimiento juridico en condiciones de igualdad. Admite
diferentes formas, pues se trata de atender realidades diferentes y cambiantes, por lo cual las
medidas de apoyo son revisables. La nueva Ley 8/2021, de 2 de junio, por la que se reforma
la legislacion civil y procesal para el apoyo a las personas con discapacidad en el gjercicio de
su capacidad juridica regula distintas medidas de apoyo:

. LAS MEDIDAS VOLUNTARIAS: son las que establece la propia persona con
discapacidad o en prevision de que pueda tenerla en el futuro. Estas medidas se establecen
ante notario quien debe velar para que se respete la voluntad, deseos y preferencias de la
persona.

. LA GUARDA DE HECHO: si la persona con discapacidad esta suficientemente
asistida o apoyada por personas cercanas, normalmente familiares, y a falta de medidas
voluntarias, no es necesaria una intervencion judicial.

. CURATELA: es un apoyo continuado para las personas con discapacidad que asi lo

precisen, atendiendo a sus necesidades concretas de apoyo, situaciéony circunstancias. Su
contenido y extension debe ser precisado en la resolucién judicial que la constituya, y en
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concreto, determinando los actos para los que se requiere de la intervencion de la persona
curadora.

Clases de curatela:

a) Curatela asistencial

b) Curatela representativa
c) Curatela mixta

. DEFENSOR JUDICIAL: es un apoyo ocasional, aunque recurrente, es decir, cuando
la persona con discapacidad precisa de un apoyo para alguna actuacién, aunque la
necesidad de dicho apoyo pueda repetirse varias veces.

Las medidas judiciales de apoyo se deben solicitar en el Juzgado de Primera Instancia del
lugar donde resida la persona con discapacidad. La solicitud debe contener los documentos
que acrediten la necesidad de la adopcién de medidas de apoyo (informes médicos, historial
sanitario, informes escolares o documentos administrativos, por ejemplo, los que acrediten
la discapacidad, grado de dependencia, etc.).

d) Apoyo econémico:

e La constitucion del PATRIMONIO PROTEGIDO podria ser de interés para las familias ya que
es un instrumento juridico destinado para garantizar el bienestar de las personas con
discapacidad, mediante la asignacién de bienes o derechos que quedan protegidos y
dedicados exclusivamente a cubrir sus necesidades, ofreciendo ademas ventajas fiscales
para quienes realicen aportaciones. Esta figura se realiza ante Notario.

¢ Enrelacién con el testamento y la herencia de bienes, su administracidon puede gestionarse
de diversas maneras segun lo establecido en el Cédigo Civil. Por ejemplo, en el testamento
se puede designar a un administrador (como un tio, amigo o vecino) para gestionar los bienes
en beneficio del heredero, limitando asi la intervencién de determinados familiares.

Por todo ello, se recomienda que la familia busque asesoramiento legal para planificar
correctamente todas las acciones necesarias en el ambito legaly judicial.

Los notarios tienen la obligacion de atender gratuitamente para una primera consulta.
Ademas, el Consejo General del Notariado constituyd la fundacién Aequitas, que canaliza las
aportaciones que puede realizar el Notariado en su conjunto, y los Notarios y otros
profesionales individualmente, en relacién con la discapacidad y la situacion de
vulnerabilidad en la que se encuentran numerosas personas.




5. Transferencia educativa: A partir de los 17 afios, edad que puede variar dependiendo de
la Comunidad Auténoma, es necesario concertar una visita con el Trabajador Social del
Centro de Educativo al que acuda el paciente, o en su defecto, con el profesional municipal
de Servicios Sociales, para afrontar la etapa de finalizacion de la escolarizacién en centros
o unidades de educacidén especial (si corresponde). Durante esta cita se debera consultar
la idoneidad de la solicitud de un centro de dia, centro ocupacional para personas con
discapacidad o prestacion vinculada al servicio. Este contacto debe de realizarse antes de
cumplir la mayoria de edad ya que el plazo de la lista de espera de los centros puede ser
muy extensa.

Ademas, en esta reunion, el Trabajador Social de referencia debe informar a la familia de la
compatibilidad del centro a solicitar con los recursos concedidos dentro del catalogo de
servicios del Sistema para la Autonomia Personal y Atenciéon a Personas en situacion de
Dependencia.

6. Inicio de transferencia hospitalaria: A partir de los 17 afios (en funcién del centro o de la
Comunidad Auténoma), el equipo de neuropediatria deberd ponerse en contacto
directamente con el servicio de neurologia para garantizar que el servicio identificado
acuerda aceptar al paciente y que se concierta y se mantiene una cita. Para coordinar esta
transferencia, se recomienda contar con las siguientes herramientas:

a) Una carta de transferencia para el servicio de salud de adultos (tipicamente neurologia).
(Plantilla en Anexo V: Carta de Transferencia al Servicio de Salud de Adultos)

b) Lasevaluaciones de las habilidades de gestiéon cumplimentadas por los padres o cuidadores.
(Plantilla en Anexo Ill: Evaluacién de Habilidades de Gestion)

c) Elseguimientoanualdelplande transicion. (Plantillaen Anexo IV: Seguimiento Anualdel Plan
de Transicion)

d) Hoja informativa de la enfermedad e informe o resumen médico completo del paciente en
transicion (informacidn médica, evaluacidon psicoldgica, evaluacion cognitiva, etc.),
incluyendo mencidn especial a los medicamentos de dispensacion hospitalaria que pueda
tomar el paciente. (Plantilla en Anexo VI: Hoja Informativa de la Enfermedad y Resumen
Médico del Paciente)

e) Historiales adicionales (si procede).

El equipo de neuropediatria debera, ademas, documentar la transferencia del joven en su
historial médico, y debera permanecer abierto para consultas posteriores al equipo de servicios
de salud de adultos que recibe al paciente (segun las necesidades).

Ademas, se recomienda una reunién entre el equipo de neuropediatria y el equipo de neurologia
para discutir el caso antes de la primera cita del paciente con el servicio de neurologia.
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Implementacion de la transferencia hospitalaria: El equipo de neuropediatria debe
estar informado sobre como funciona el equipo de neurologia para poder explicarlo al
paciente y a su familia. Una vez que el equipo de neuropediatria ha establecido la
comunicacion con el servicio de neurologia y se han coordinado todos los aspectos
necesarios para la transferencia, el paciente tendrd una primera cita con el profesional
sanitario asignado en el servicio de adultos (tipicamente un neurdlogo). Este encuentro
inicial es crucial para establecer una relacién de confianzay para que el paciente comience
a familiarizarse con el nuevo entorno y equipo médico. Durante esta cita, se deben abordar,
entre otros, los siguientes aspectos:

Presentacion del paciente y su historial médico detallado.

Revision de los tratamientos actuales y ajustes necesarios.

Establecimiento de un plan de seguimiento personalizado.

Resoluciéon de dudasy preocupaciones del paciente y sus cuidadores.

Se recomienda realizar varias visitas conjuntas y/o intercaladas con el neuropediatra y el
neurdlogo antes de finalizar la transferencia del paciente.

Las visitas conjuntas tienen el objetivo de:

- que los padres sean testigos de cdmo el neuropediatra transmite la informacion
relevante al neurdlogo y afiadan las consideraciones oportunas e importantes para
ellos.

- que el neuropediatra sea testigo del proceso de adaptacion del paciente y sus
familiares al nuevo entorno sanitario y pueda realizar las adaptaciones necesarias
durante el proceso

8. Finalizacion de la transferencia hospitalaria: Tras al menos una primera cita con el

neurélogo, se recomienda que el paciente tenga una ultima cita con el servicio de
neuropediatria.

El objetivo de esta cita final es confirmar que el proceso de
transicion se ha completado satisfactoriamente: ha habido una
transferencia completa de la informacién y tanto el paciente
como sus familiares se han adaptado y se sienten comodos y
seguros con el cambio. Es importante que durante esta cita se
realicen las siguientes acciones:

-l LT

. Evaluacion del proceso de transicion y retroalimentacion
por parte del paciente y sus cuidadores.

. Confirmacién de que todas las documentacionesy planes
de tratamiento han sido transferidos correctamente.

. Asegurar que el paciente tiene claridad sobre los préximos
pasosy citas con el nuevo equipo médico.

Con la realizacién de la dultima cita en el servicio de
neuropediatria, el proceso de transicion se puede dar por
concluido. Este momento serd muy significativo tanto para el
paciente como para sus cuidadores, marcando el comienzo de
una nueva etapa en la vida de paciente, que no estara no exento
de los retos sociales y médicos asociados al sindrome de
Dravet.
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Introduccion a la transicién

Evaluacion anual sobre el estado de salud y las preocupaciones, habilidades de
gestion y revision de plan de transicion

Revision anual del plan de transicion de la asistencia sanitaria

Identificacion del servicio de salud de adultos y coordinacion de la transferencia

Apoyo Psicoloégico

Apoyo Social

Apoyo Legal

Apoyo Econémico

Transferencia educativa

Inicio de la transferencia hospitalaria

Implementacion de la transferencia hospitalaria

Finalizacion de la transferencia hospitalaria

Ilustracién 1 Tabla Gantt de actividades para la transicion del paciente con sindrome de Dravet hacia el servicio sanitario de adultos. En laimagen se indican las
actividades a llevar a cabo y la edad del paciente con sindrome de Dravet.
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Edad
(orientativa)

Equipo encargado (cuidadores siempre incluidos)

Descripcion

Discutir con los pacientes y sus cuidadores las expectativas de la transicion al sistema

Documentos

1 15 Introduccién a la transicién Neurologia pediatrica Anexo Il
glap sanitario de adultos, exponiendo el enfoque del equipo sobre dicha transicion.
Evaluacién anual: estado de saludy
2a 15 preocupaciones acordes a la edad del  |Neurologia pediatrica Involucrar a paciente y cuidadores en la planificacion de la transicion por fases.
paciente
Evaluacién anual: habilidades de . . Determinar el conocimiento de los cuidadores sobre la transicion a la vida adulta de su
2b 15 L, i Neurologia pediatrica N R . . ) L. . . L Anexo lll
gestion por parte de los cuidadores hijo/a e identificar las dreas donde requieren mas informacion u orientacion.
. e . . Desarrollar de un plan de transicion, revisado anualmente, que cumpla con las
. L. Neurologia pediatrica y otros profesionales sanitarios, ) ) L .
Evaluacion anual: Revision del plan de ) . P i necesidades globales del joven. Este plan debe abordar los aspectos juridicos, la atencién
2c 15 ., personal educativo, profesionales del ambito social,y | . X . . . ) Anexo IV
transicion servicios iuridicos primaria, otra atencién especializada, el paso de la educacién a los sistemas de apoyo a
] adultos con discapacidad intelectual, y los servicios sociales.
Identificacion del servicio de salud de
R -, . . Identificar al servicio de salud de adultos adecuado antes del momento previsto de la
3 15-17 adultos y coordinacion de la Neurologia pediatrica y de adultos .
) transferencia.
transferencia
Tratar aspectos relacionados con la educacion sexual, alteraciones conductuales
4a 15-17 Apoyo Psicologico Neuropediatra y psicélogo del Hospital X > . X . L
asociadas a esta etapay proporcionar informacion relevante a la familia.
La familia debe de consultar con el Trabajador Social de Servicios Sociales el estado del
4b 17 Apoyo Social Trabajador Social Servicios Sociales procedimiento de discapacidad y dependenciay si fuera necesario, solicitar una revision
de dichos procedimientos.
El neuropediatra derivara al Trabajador Social de referencia para evaluar si es necesario
» . roovo Losal Nl T s Sasrl cll e e e sollmtelz_r Medl(tjals?:dluale.s de Apoyo. ESt:-S meddldas Puederll ser: . —
poyo Leg recibe atencién /Servicios Sociales/de Salud a) ‘ a curatela: roporcjl’on.a aF)(?yo continuado a quienes lo necesiten, con detalles
precisados en una resolucion judicial.
b) Defensa Judicial: Requiere apoyo puntual para ciertas actuaciones legales.
El profesional orienta a la familia de la existencia de herramientas para el apoyo
4d 17 Apoyo econémico Trabajador Social Servicios Sociales P L. R . P p 4
econdémico a las personas con discapacidad. Es recomendable el asesoramiento legal.
Consultar la idoneidad de la solicitud de un centro de dia, centro ocupacional para
. . Trabajador Social del Centro de Educacién Especial o . X L. L. e >
5 17 Transferencia educativa X . X personas con discapacidad o prestacion vinculada al servicio. Este contacto debe de
profesional de Servicios Sociales ) .
realizarse cuando se cumple la mayoria de edad.
El equipo pediatrico debera ponerse en contacto con el servicio de adultos para confirmar
la transicion. Para coordinar esta transferencia, se recomienda contar con las siguientes
herramientas:
a) Una carta de transferencia para el servicio de salud de adultos. Anexo V
b) Lasevaluaciones de las habilidades de gestién cumplimentadas por los padres o
6 17 Inicio de la transferencia hospitalaria Neurologia pediatrica y de adultos cuidadores.
c) Elplan de transicién sanitaria.
d) Hojainformativa de la enfermedad y resumen médico del paciente en transicion,
incluyendo mencion especial a los medicamentos de dispensacién hospitalaria que Anexo VI
pueda tomar el paciente.
e) Historiales adicionales (si procede).
Implementacién de la transferencia
7 17-18 hogpitalaria Neurologia pediatrica y de adultos Primera cita con el profesional sanitario asignado en el servicio de adultos.
Finalizacion de la transferencia .
8 18 Neurologia pediatrica y de adultos Ultima cita con el servicio de neurologia pediatrica.

hospitalaria

Ilustracién 2 Cronograma de actividades para la transicion del paciente con sindrome de Dravet hacia el servicio sanitario de adultos.
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Personal del ! L, Otros
. . . . . Personal social del Psicélogo / R
Neuropediatra Neurologo Cuidadores Paciente ambito social y . o, profesionales
centro educativo Neuropsicélogo .
legal sanitarios
Introduccién a la transicién R | A 1 1 | 1
Evaluacion anual sobre el estado de salud y las preocupaciones,
. L. . sl R I A 1 © C © C
habilidades de gestion y revision de plan de transicion
Revisidn anual del plan de transicion de la asistencia sanitaria R | A | C C C C
Evaluacion para la transicion de las terapias R | A 1 C C (o C
Identificacion del servicio neurologia y coordinacién de la 3 c A | | \ |
transferencia
Identificacion de otros profesionales de la salud, si procede R (o A 1 (o C C C
Derivacion a apoyo psicolégico R (o A 1 1 C C
Apoyo psicoldgico C | A | | R |
Derivacion a apoyo social R | A | C C | C
Apoyo social C | A 1 R 1 | C
Derivacion a apoyo legal R | A 1 (o 1 | 1
Apoyo legal C | A 1 R C (o C
Apoyo Econémico A 1 R 1 | 1
Transferencia educativa C | A 1 C R | C
Inicio de la transferencia hospitalariay a otras terapias R C A | C C C C
Implementacidn de la transferencia hospitalaria y de otras
| R C A | C C C C
terapias
Finalizacion de la transferencia hospitalaria y de otras terapias C R A 1 C C C C

lustraciéon 3 Matriz de asignacion de responsabilidades (RACI). “R” indica el responsable de la actividad, aquella persona que efectivamente realiza la tarea.
“A” es el aprobador, este rol se responsabiliza de que la tarea se realice. “C” indica el consultado, aquella persona que provee asesoramiento o informacioén
es la persona que debe ser informada sobre el avance y los resultados de la ejecucién de la tarea

para que se realice la tarea.

«ln
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ANEXO I: LISTA DE COMPROBACION PARA LA TRANSICION
AL SERVICIO SANITARIO DE ADULTOS

Nombre del paciente: Fecha de nacimiento:

Diagnéstico primario:

Complejidad de la transicidn: (baja, moderada, elevada)

Introducciodn a la transicion: Politica de transicion

I:l Se ha discutido/compartido la puesta en practica de la politica de transicion con los padres o
cuidadores del joven adulto (introduccidn a la transicion). Fecha:

Evaluacién anual de la preparacion para la transicion

|:| Se ha realizado una evaluacién anual de la preparacidn para la transicién (estado de salud del
paciente, preocupaciones de los padres o cuidadores, evaluacién de las habilidades de gestién
de los padres o cuidadores, evaluacion del plan de transicién, etc.).

Fecha: Fecha: Fecha:

I:l Se hanincluido los objetivos de la transiciény las acciones prioritarias en el plan de transicién
de la asistencia sanitaria.
Fecha: Fecha: Fecha:

Hoja informativa, resumen médico y protocolo de emergencia

|:|Se han actualizado la hoja informativa de la enfermedad, el resumen o informe médico
completo del paciente y el protocolo de emergencia adaptado al paciente.
Fecha: Fecha: Fecha:

Modelo de atencion sanitaria de adultos e Identificacion del servicio de salud de

adultos

|:|Se ha debatido con los padres o cuidadores del joven adulto sobre los planes de apoyo para
la toma de decisiones, la privacidad, y el consentimiento en atencidn sanitaria de adultos.
Fecha:

|:|Se ha debatido con los padres o cuidadores del joven sobre el momento adecuado para la
transferencia.
Fecha:

I:l Se ha identificado al servicio de salud de adultos adecuado.
Fecha: Nombre e informacién de contacto del neurdélogo:

Inicio e implementacidon de la transferencia hospitalaria

|:|Se ha establecido el contacto y la comunicacién entre neuropediatria y el servicio de salud
de adultos. Fecha:

I:l Se ha preparadoy compartido con el servicio de salud de adultos toda la documentacién para
coordinar la transferencia, incluyendo lo siguiente. Fecha:

|:| Carta de transferencia para el servicio de salud de adultos.

|:| Evaluaciones de las habilidades de gestion cumplimentadas por los padres o
cuidadores.

|:| Plan de transicion sanitaria.
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|:| Hoja informativa de la enfermedad e informe o resumen médico completo del paciente.
|:| Historiales adicionales (si procede).

[:l Se le ha explicado al paciente y a sus padres o cuidadores como funciona el servicio de salud
de adultos. Fecha:

[:|Se ha completado la primera cita conjunta, donde se han tratado los siguientes puntos.
Fecha:

|:| Presentacion del paciente y su historial médico detallado.
|:| Revisién de los tratamientos actuales y ajustes necesarios.
|:| Establecimiento de un plan de seguimiento personalizado.

|:| Resolucién de dudas y preocupaciones del paciente y sus cuidadores.

Finalizacion de la transferencia hospitalaria

I:l Se ha completado la dltima cita conjunta. Fecha:

|:|Se ha completado la ultima cita con neuropediatria, donde se han tratado los siguientes
puntos. Fecha:

|:| Evaluacion del proceso de transicidén y retroalimentacién por parte de los
cuidadores.

|:| Confirmacién de que todas las documentaciones y planes de tratamiento han sido
transferidos correctamente.

|:|Asegurar que los cuidadores tienen claridad sobre los préoximos pasosy
citas con el nuevo equipo médico.

|:| Se ha completado satisfactoriamente la transicion al servicio de salud de adultos.
Fecha:
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ANEXO 1II: PLANTILLA DE INTRODUCCION A LA
TRANSICION

Politica de transicion para jovenes adultos

Nuestra practica médica se compromete a ayudar a nuestros pacientes a hacer una transicion
fluida desde el servicio de atencion pediatrica hasta el servicio de salud de adultos.

e A los 15 ainos comenzamos a prepararnos para el cambio de un modelo de atencién
sanitaria pediatrica, a un modelo de atencién sanitaria de "adultos".

e A los 18 afos, los jovenes se convierten legalmente en adultos. Los padres/cuidadores
deberan considerar las opciones legales necesarias para ser responsables de la toma
de decisiones sobre la salud del paciente. Esto debera llevarse a cabo antes de que el
joven cumpla los 18 afios.

e Trabajaremos junto con los jévenesy las familias sobre la edad de transferencia al servicio
de salud de adultos. Recomendamos que la transicidn se finalice antes de los 20 ainos.

e Les ayudaremos con este proceso de transferencia, incluyendo:
o Ayuda en laidentificacion del servicio de salud de adultos adecuado;
o Envio de historiales clinicos; y

o Comunicacidn con el servicio de salud de adultos sobre las necesidades Unicas de
cada uno de nuestros pacientes.

e Como siempre, si tiene alguna pregunta o inquietud, no dude en contactarnos.

Informacion de contacto del servicio de neuropediatria:

Nombre

Apellidos

Teléfono

Email
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ANEXO III: EVALUACION DE HABILIDADES DE GESTION

El presente documento debe ser cumplimentado por los padres y/o cuidadores de la persona con sindrome de
Dravet. El presente documento nos servird de ayuda para identificar lo que ya conocen sobre la salud y
transiciéon de su hija/o y nos permitira identificar dreas sobre las que creen que necesitan mas informacion.

Fecha de hoy: Nombre del paciente:
Fecha de nacimiento: Diagndstico primario:
Nombre del cuidador: Relacién con el paciente:

¢Es usted el cuidador principal? [ ]Si. [ |No.

Introduccion a la transicion

I:l He tenido una visita de introduccion a la transicion de mi hijo/a con el neuropediatra.
D NO he tenido una visita de introduccion a la transicién de mi hijo/a con el neuropediatra.

Toma de decisiones/Tutela

D Mi hija/o tiene un tutor legal. Nombre:

DMI hija/o/Yo necesito que me remitan a Servicios Sociales para obtener ayuda juridica sobre
decisiones sanitarias y sobre el apoyo en el ejercicio de su capacidad juridica.

Protocolo de emergencia

|:| Mi hija/o tiene un protocolo de emergencia documentado.

D Mi hija/o NO tiene un protocolo de emergencia documentado.

Apoyo psicolagico

D He recibido apoyo sobre alteraciones conductuales asociadas a la etapa adulta y educacion sexual

D NO he recibido dicho apoyo

Apoyo social

|:| He recibido informacion sobre los procedimientos de discapacidad y dependencia

|:| NO he recibido informacién sobre dichos procedimientos

Apoyo legal

D He recibido informacién sobre curatela y defensa judicial

D NO he recibido informacién sobre curatela y defensa judicial y necesito contactar con un abogado

Transferencia educativa

|:| Conozco los pasos a seguir para la transferencia educativa de mi hijo/a

|:| NO conozco los pasos a seguir para la transferencia educativa y necesito consultarlos con un centro

de dia/centro ocupacional

Transferencia hospitalaria

|:| He tenido la primera visita con el neurdlogo
|:|NO he tenido la primera visita con el neurélogo porque estamos en las etapas tempranas de la

transicion

|:| NO he tenido la primera visita con el neurélogo porque la transicién no se esté llevando a cabo
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ANEXO IV: SEGUIMIENTO ANUAL DEL PLAN DE
TRANSICION

Indicaciones

Este Plan de Transicion es un documento escrito desarrollado junto a los padres o
cuidadores del paciente para establecer las prioridades y un curso de actuacion que
integre objetivos sanitarios y personales del joven adulto. La informacién sobre la
evaluacion de la preparacion para la transicion puede ser empleada para guiar el desarrollo
de los objetivos sanitarios. El Plan de Transicion debe ser actualizado regularmente y
enviado al servicio de salud de adultos junto al resto de documentos pertinentes para
coordinar la transferencia.

Nombre del paciente: Fecha de nacimiento:

Diagndstico primario: Diagnéstico secundario:

¢Qué es lo mas importante para su hija/o a medida que se hace adulta/o?

Preocupacion

Accion

Persona responsable

Fecha establecida para Fecha en que se
completamiento completo

Preocupacion

Accion

Persona responsable

Fecha establecida para Fecha en que se
completamiento completo

Preocupacion

Accion
Persona responsable
Fecha establecida para Fecha en que se
completamiento completo
Fecha de inicio del Plan de Transicién: Ultima actualizacién el:

Firma del padre/madre/cuidador:

Firma del profesional sanitario de pediatria:

Nombre e informacion de contacto del personal asistencial:
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ANEXO V: CARTA DE TRANSFERENCIA AL SERVICIO DE
SALUD DE ADULTOS

Nombre del profesional sanitario de neuropediatria

Cargo en el centro donde ejerce

Nombre del centro

Direccion del centro

Teléfono de contacto y direccion de correo electrénico

Estimada/o Nombre del proveedor del servicio de salud de adultos,

[Nombre de la/del paciente] es un(a) paciente de [edad] afos atendido por el servicio de
neuropediatria del [nombre del Hospital] que sera transferida/o al servicio de salud de [nombre del
servicio y del Hospital] con fecha [fecha de primera cita con neurdlogo]. La enfermedad cronica
principal que padece la/el paciente es sindrome de Dravet. Si lo precisa, puede encontrar
informacion detallada sobre la patologia en la Hoja Informativa que se le entrega adjunta a esta carta
y alresto de documentos. Otras patologias secundarias que la/el paciente presenta son (si procede):
[condiciones secundarias.]

Entre los documentos que se le hacen llegar, ademas de la presente carta de transferencia, puede
encontrar:

a) Lasevaluacionesde las habilidades de gestion cumplimentadas por los padres o cuidadores.
(Anexo IlI)

b) Elseguimiento anual del plan de transicién. (Anexo IV)

c) Hoja informativa de la enfermedad e informe médico completo de la/del paciente en
transicion (informacion médica, evaluacidn psicolégica, evaluacidén cognitiva, etc.),
incluyendo mencidn especial a los medicamentos de dispensacidn hospitalaria que pueda
tomar la/el paciente. (Anexo VI)

d) Listado de especialistas en otras dreas de interés para el tratamiento de la/del paciente.
e) Protocolo de Emergencia.
f) Historiales adicionales (si procede).

Conozco bien el estado de salud de la/del paciente, por lo que estaré encantado de atender
cualquier consulta que le surja durante su transferencia al servicio de salud de adultos. No dude en
ponerse en contacto conmigo por teléfono o por correo electrénico para cualquier pregunta.

Muchas gracias por su predisposicion para asumir el cuidado de la/del paciente.

Atentamente,

Nombre y firma del profesional sanitario de neuropediatria
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ANEXO VI: HOJA INFORMATIVA DE LA ENFERMEDAD Y
RESUMEN MEDICO DEL PACIENTE

HOJA INFORMATIVA DE LA ENFERMEDAD

El sindrome de Dravet (SD) es una encefalopatia epiléptica y del desarrollo raray grave que inicia en
la infancia. Se caracteriza por una epilepsia farmacorresistente, discapacidad intelectual y otras
comorbilidades graves del neurodesarrollo. Mas del 80% de los pacientes con SD tienen una
variante patogénica en el gen SCN1A. ELSD esta asociado a un aumento en la mortalidad prematura
del 17% a los 20 afios de edad, principalmente debido a muerte subita inesperada en epilepsia
(SUDEP, de sus siglas en inglés) y a estatus epiléptico.

Manifestaciones clinicas del sindrome de Dravet

1. Crisis epilépticas

Los pacientes con SD presentan un desarrollo psicomotor normal durante los primeros 2 afios de
vida y suelen tener su primera crisis epiléptica antes de los 19 meses. La fiebre suele ser el
desencadenante inicial. Con el tiempo, se producen también crisis afebriles. Otros
desencadenantes incluyen estrés o excitacién emocional, patrones visuales o estimulos luminicos
intermitentes. Las crisis prolongadas, crisis epilépticas repetidas en acumulos, y el estatus
epiléptico convulsivo o no convulsivo pueden ser frecuentes.

Con el aumento de la edad, disminuyen las crisis epilépticas y el riesgo de estatus epiléptico es
menor. No obstante, el riesgo de crisis nocturnas es mayor, y la mayoria de los pacientes adultos
aun requieren tratamiento con varios farmacos anticrisis e incluso presentan episodios de estatus
epiléptico convulsivo y no convulsivo.

2. Discapacidad intelectual y caracteristicas del espectro autista

La gran mayoria de adultos con SD tienen discapacidad intelectual de moderada a grave. Se pueden
observar periodos de regresidon o de pérdida de habilidades adquiridas tras una crisis epiléptica
prolongada o un episodio de estatus epiléptico. Algunos pacientes con SD pueden presentar
trastornos de la conducta del espectro autista.

3. Conducta

Los niflos con SD pueden presentar problemas de conducta como déficit de atencién, episodios de
agitacion, irritabilidad y agresividad por falta de control de impulsos. Los adultos tienden a ser mas
tranquilos, pero los rasgos autistas y la discapacidad intelectual pueden empeorar la conducta
adaptativa® y las relaciones sociales.

4. Trastornos motores

Tras un periodo de normalidad a nivel motor, los adolescentes y adultos sufren un deterioro
progresivo de la marcha presentando una marcha “agachada” a los 13 afios. Esta marcha
caracteristica estad asimismo relacionada con el parkinsonismo en estos pacientes, con la presencia
de una marcha parkinsoniana con antecollis y flexion espinal toraco-lumbar, rigidez en rueda
dentada y bradiquinesia. Secundariamente aparecen deformidades esqueléticas como la cifosis 'y
cifoescoliosis en nifios y adultos con SD.

5. Trastornos del habla

5Conjunto de habilidades conceptuales, sociales y practicas que permiten al individuo adaptarse correctamente al entorno
y a la sociedad.
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Todos los pacientes, niflos y adultos, muestran trastornos del habla y del lenguaje. El habla puede
ser inteligible y se caracteriza por una articulaciéon imprecisa (disartria), resonancia anormal, voz
entrecortada, volumen bajo y errores de prosodia. Asimismo, el lenguaje puede ser congruente con
las habilidades cognitivas.

6. Trastorno de suefio

Suelen estar relacionados principalmente con el exceso de suefio diurno y el estado de vigilia
nocturna. La dificultad para iniciar y mantener el suefio es particularmente comun en pacientes
mayores de 20 afios y los trastornos del suefo son frecuentes en todas las edades.

Tratamiento farmacolégico

1. Tratamiento farmacoldégico de mantenimiento

Actualmente, el tratamiento farmacolégico del SD esta dirigido principalmente a eliminar o reducir
las crisis epilépticas y el estatus epiléptico. En ese sentido, el siguiente se considera el algoritmo
actual de tratamiento:

e De primera linea: valproato.

e De segunda linea: estiripentol, valproato, clobazam y topiramato. Dieta cetogénica clasica. A
partir de los dos afios, cannabidiol y fenfluramina.

e De tercera linea: clonazepam, levetiracetam, zonisamida, etosuximida, fenobarbital o
considerar estimulacion de nervio vago.

En combinacién con estos farmacos, los pacientes con SD también pueden recibir tratamiento
farmacoldgico para el control de algunas comorbilidades segun sus necesidades, como medicacion
psiquiatrica para trastornos de la conducta o melatonina para trastornos del suefo.

2. Medicamentos contraindicados

Los farmacos anticrisis inhibidores del canal de sodio se deben evitar, como carbamazepina,
oxcarbazepina, fenitoina, lamotrigina, lacosamida, rufinamida y acetato de eslicarbazepina. No hay
datos claros en adultos, pero se recomienda evitar estos medicamentos en todas las edades hasta
qgue se hagan mas estudios.
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RESUMEN MEDICO DEL PACIENTE EN TRANSICION
Indicaciones

El presente documento debe ser cumplimentado por profesionales sanitarios, en
colaboracion con los cuidadores.

Propdsito

El presente documento debe ser compartido con el servicio de salud de adultos del
paciente en transicion, asi como con el propio paciente y sus padres o cuidadores, segun
proceda.

Informacion del paciente

Nombre del paciente:

Fecha en que se rellend el formulario
por primera vez:

Fecha(s) de revision del formulario:
Formulario completado por:

Informacion de contacto del principal profesional sanitario de la transicion
Nombre:

Direccion:
Mejor
Numero de teléfono: momento para
contactar:
|:| Mensaje |(WhatsApp)
Mejor forma

|:| Teléfono

I:I Correo electronico

Correo electrénico:
de contactar:

Informacion de contacto del paciente en transicion
Nombre: Apellidos:
Idioma de

Fecha de nacimiento: .
preferencia:

Direccion:
Nombre y apellidos Relacion con
cuidador: el paciente:
Direccion:
Numero de moévil: Mejor
Numero de teléfono: momento para

contactar:

I:I Mensaje (WhatsApp)

Correo electrénico: Mejor forma I:lTeléfono

de contactar:
[:| Correo electrénico

DA S Si Si i
¢Régimen juridico [] Tutela: [] Custodia: []si

limitado? [ INo [ INo [ INo

Profesionales sanitarios

Rol \ Nombre \ Teléfono/Fax Correo electrénico
Profesional de atencion

primaria

Rol \ Nombre \ Teléfono/Fax Correo electrénico

Terapeuta ocupacional
Fisioterapeuta
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Logopeda

Otro

Otro

Otro

Otro

Otro

Otro

Otro

Otro

Otro
Informacion escolar y comunitaria

Centro/Escuela Persona de contacto Teléfono/Fax Correo electronico

Nombre:

Protocolo de Emergencia

Relacién con
el paciente:

Teléfono (movil):

Correo

Teléfono (otro):

electrénico:

Lugar de preferencia para atencién de
urgencia:

Precauciones especiales (p. ej.
protocolo de actuacion ante crisis
epilépticas)

Diagnésticos y Problema Actual
Enfermedades Neurolégicas Principale
Lista

S

Detalles y Recomendaciones

Lista

Enfermedades Secundarias

Detalles y Recomendaciones

Por favor,
especifique:

Alergias; Medicacion e Intervencion

Alergias

Trastornos Conductuales Asociados

es a evitar
Reacciones

Guia para la transicion a la edad adulta de p
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Medicacién
(Listar)

Intervenciones
Médicas
(Listar)

Medicacion actual (Para medicaciones anteriores, por favor complete la tultima pagina)
Medicacion

Medicacion Dosis Frecuencia . .. i Frecuencia
(continuacion)

1.
2.
3.
4. 10
5.
6.

Cirugias, Intervenciones y Hospitalizaciones anteriores (incluye imagenes donde estén

disponibles)
Fecha:

Fecha:

Fecha:

Fecha:

Fecha:

Fecha:

Fecha:

Fecha:
Ambitos de Funcionamiento Adaptativo (actividades actuales)
Comunicacion ¢Verbal? ¢No verbal?

Social

Trastornos
nutricionales

Trastornos del sueno

¢Independiente? |:|S|' |:|No ¢Ayudante |:|S|' |:|No

?
Movilidad S e

.o ) z (A H

¢Silla de ruedas? |:|S| I:l No Describa:

. Nivel de Grado Fecha del
Estudios . -
Académicos Funcional: estudio:

. FSIQ: (escala total Fecha del
Funcionales . - . .
si esta disponible) estudio:
Autocuidado
Ocio
Trabajo
Actividades

comunitarias

Asuntos de seguridad

Informacién
adicional

Equipos, Aparatos y Tecnologia Asistencial (Indique todos los que correspondan)
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D Gastrostomia IC:OIlejzi;c;Sg:jv: para Monitores |:| Otros, Describa:
|:| Traqueotomia I:l Silla de ruedas |:| Apnea del suefio

[ ]Aspiraciones [ ]Ortopedia [ |Cardiacos

|:| Nebulizador I:l Muletas |:| De oxigeno

|:| Asiento adaptable I:l Andador |:| De glucosa

Notas adicionales o informacion no cubierta arriba

Nombre del Padre/Madre/Tutor legal
(Claro y en mayusculas)

Nombre del Padre/Madre/Tutor legal
(Firma)

Ndmero de teléfono Fecha

Nombre del Médico de Atencion
Primaria (Claro y en mayusculas)
Firma del Médico de Atencion Primaria

Numero de teléfono | Fecha

Nombre del Neuropediatra (Claroy en
mayusculas)
Firma del Neuropediatra

Numero de teléfono Fecha
Medicaciones anteriores para Historiales de Medicacion Complejos (p. €j. epilepsia)

Medicacion Duracion Razon de interrupcién y comentarios

Pagina 37 de 40

Guia para la transicion a la edad adulta de pacientes con sindrome de Dravet | Fundacion Sindrome de Dravet



ANEXO VII MANUAL PARA SERVICIOS DE URGENCIAS
HOSPITALARIOS

El objetivo de este anexo es proporcionar pautas claras para la atencidon de pacientes con
sindrome de Dravet durante situaciones de urgencia.

1. Sindrome de Dravet

Es un trastorno genético raro caracterizado por convulsiones severas, resistentes al tratamiento,
que comienzan en la infancia, a menudo acompafadas de dificultades cognitivas, problemas
motores y otras comorbilidades

2. Manejo de crisis epilépticas en situacién de urgencias:

EN URGENCIAS
|

’ 1
Si la erisis ha cedido: : P : Sl s .
1. Estabilizacion (constantes, oxigeno) Si la crisis persiste (status epiléptico):

2. Antitérmicos/antibidticos si fiebre/infeccion
3. Contacto con neurologo/neuropediatra

A ]
1. ESTABILIZACION HEMODINAMICA: _‘ SI NO HAY CONTROL DE LA CRISIS ‘
* Via aérea, oxigenoterapia, tension arterial, electrocardiograma, temperatura, I

glucosa. ‘ ‘
Mantener perfusion de Clonazepam
+ Sino se ha administrado 22 dosis de rescate: administrar. pe P
2. CANALIZACION DE ViA PERIFERICA (iniciar uno de los siguientes): I
- ) Afadir:
DIAZEPAM (0.2 kg - 10 - 10 tos. o . :
' (0.2 mg/kg -maximo 10 mg:) en 10 minutos - Acido Valproico 40 me/kg (max
+ LORAZEPAM (0.1 mg/kg). 3000 mg)
* MIDAZOLAM (5 o 10 mg) en bolo. ° .
i - Levetiracetam 60 mg/kg (max
* CLONAZEPAM (0.05 mg/kg) en infusidn lenta. 4500 mg)
3. EN CASO DE QUE NO SE CONSIGA CANALIZAR ViA PERIFERICA:

* Midazolam intramuscular: Ingreso en Unidad de Cuidades
*+ Peso 13-40 kg: 5 mg Intensivos

* Peso »40 kg: 10 mg
* Midazolam intranasal: la misma dosis. Se tapa una fosa nasal y se inyecta en
balo por la otra.
4. TRATAMIENTO DE PROCESO FEBRIL o INFECCIOSO
* Paracetamol (Apiretal®): 10-15 mg/kg - max 60 mg/kg
5. CONTACTO CON NEUROLOGO/NEUROPEDIATRA

*Atencion! Si toma Stiripentol, requiere dosis mas bajas de Benzodiacepinas. rotamiovis e

3. Consideraciones especificas para pacientes con sindrome de Dravet

Respuesta a medicacién: Los pacientes con sindrome de Dravet a menudo son resistentes a
farmacos anticrisis comunes. Es crucial tener en cuenta su historial médico y los fArmacos
previamente administrados.

Comorbilidades: Algunos pacientes pueden presentar otros problemas de salud, como
alteraciones cardiacas o respiratorias, por lo que un monitoreo constante de signos vitales es
esencial.

Dieta cetogénica: Si el paciente sigue una dieta cetogénica, es fundamental destacarloy
considerarlo durante la evaluacion en urgencias.
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