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O kampanii edukacyjnej

Kampania edukacyjna ,Uwaga - to jest napad! Zycie z rzadkimi zespotami
padaczkowymi” powstata z mysla o pacjentach cierpigcych na rzadkie
zespoty padaczkowe — zespot Dravet i zespot Lennoxa-Gastauta oraz ich
opiekunach. Jej celem jest budowanie swiadomosci na temat tej rzadkiej
grupy choréb, ktore dotychczas byty mato znane i nieczesto pojawiaty sie
w przestrzeni publicznej. Naszym marzeniem jest, aby to zmienié.

Jako Stowarzyszenie na rzecz oséb z ciezka padaczka lekooporng DRAVET.PL,
bedace inicjatorem kampanii, pragniemy zwroci¢ uwage spoteczenstwa
na sytuacje chorych na rzadkie zespoty padaczkowe i doswiadczenia
opiekundw rodzinnych, ktoérych zycie po ustyszeniu diagnozy diametralnie
sie zmienia.

Rzadkie zespoty padaczkowe

Zespoty padaczkowe to zespoty kliniczno-elektroencefalograficzne, ktére
charakteryzuja sie zbiorem okreslonych cech. Wyrdzniane sa na podsta-
wie wieku, w ktérym wystepuja poszczegdlne typy napadéw padaczko-
wych, przyczyn ich wystepowania, charakterystycznego rodzaju zmian
w zapisie czynnosci bioelektrycznej mézgu (EEG), wynikéw badan neu-
roobrazowych, przebiegu choroby oraz reakgcji pacjenta na wdrozone le-
czenie.

Obecnie opisano ok. 60 réznych zespotéw padaczkowych. Wiele z nich,
ze wzgledu na czestos$¢ wystepowania, zaliczana jest do chordb rzadkich.
Najczesciej pojawiajg sie we wczesnym dziecinstwie, a wiele z nich jest
uwarunkowanych genetycznie i ma Scisty zwiagzek z zaburzeniami rozwoju
moézgu. Pacjenci z rzadkimi zespotami padaczkowymi doswiadczajg cze-
sto bardzo wielu napadéw padaczkowych kazdego dnia — bywa, ze sa to
nawet setki napadéw dziennie.

Do jednych z najciezszych, rzadkich zespotéw padaczkowych zalicza
sie zespot Dravet i zespot Lennoxa-Gastauta.
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Zespot Dravet jest ciezka, postepujaca i rzadka postacig wczesnodzieciecej
encefalopatii rozwojowo-padaczkowej. Charakteryzuje sie wysoka cze-
stotliwoscig lekoopornych napadéw drgawkowych, ktérym towarzyszy
postepujace uposledzenie psychoruchowe pacjentdw. Wiaze sie rowniez
z wysokim ryzykiem przedwczesnego zgonu w wyniku stanu padaczkowego
oraz nagtej, niespodziewanej Smierci w przebiegu padaczki (SUDEP -
ang. Sudden Unexpected Death in Epilepsy).

SUDEP jest najczestsza przyczyna Smierci wsréd dzieci z zespotem
Dravet, odpowiadajaca za niemal potowe (49%) powodoéw zgonow
w tej populacji. Szacuje sie, ze 1 na 10 dzieci z zespotem Dravet nie
osiagnie dorostosci z powodu SUDEP.

Przyczyny zespotu Dravet

Zespot Dravet jest najczesciej uwarunkowany genetycznie — ok. 80%
chorych ma potwierdzona mutacje w genie SCN1A, ktéry koduje kanat
sodowy. Taki kanat sodowy nie petni poprawnie swojej funkgji, w rezultacie
dochodzi do obnizenia progu drgawkowego, co jest przyczyna padaczki.
Etiologia pozostatych 20% przypadkow nie jest znana.

Przebieg zespotu Dravet

W przebiegu zespotu Dravet napady padaczkowe najczesciej rozpoczynaja
sie w trakcie 1. roku zycia u prawidtowo rozwijajacego sie dziecka i maja
wysoce lekooporny charakter, co w praktyce oznacza dtugi i skomplikowany
proces doboru skutecznej kombinacji leczenia.

Przedtuzajace sig, trudne do przerwania napady padaczkowe zwiekszajg
ryzyko obumierania neurondw, wskutek czego dochodzi do zaburzen
funkcji poznawczych. Dlatego w zespole Dravet pacjentom towarzysza
rowniez opdznienia poznawcze i rozwojowe oraz zaburzenia moto-
ryczne i behawioralne. Wielu chorych pozostaje zaleznych od opiekunéw
i wymaga statej opieki.



Droga do diagnozy

Opiekunowie 0sob z zespotem Dravet wskazujg na problemy z doste-
pem do nowoczesnej diagnostyki genetycznej. Odyseje diagnostyczna
i terapeutyczna rodzin pacjentéw z zespotem Dravet poteguje brak sko-
ordynowanej opieki medycznej i brak komunikacji miedzy specjalistami.
Ponadto, ze wzgledu na fakt, ze zespo6t Dravet jest choroba rzadka,
lekarze pierwszego kontaktu staja niejednokrotnie przed wyzwaniem,
by powigzac wystepujgce objawy z tg konkretng jednostka chorobowa.

ODYSEJA DIAGNOSTYCZNA PACJENTOW
Z ZESPOLEM DRAVET | ICH OPIEKUNOW

SREDNI CZAS
DIAGNOZY
25 ROKV

Zrodto: Domaradzki J, Walkowiak D., Caring for Children with Dravet Syndrome: Exploring the Daily
Challenges of Family Caregivers, Children, 2023; 10(8):1410. https://doi.org/10.3390/children10081410.
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Zrédio: Domaradzki J, Walkowiak D., Caring for Children with Dravet Syndrome: Exploring the Daily
Challenges of Family Caregivers, Children, 2023; 10(8):1410. https://doi.org/10.3390/children10081410.
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Zrédio: Domaradzki J, Walkowiak D., Caring for Children with Dravet Syndrome: Exploring the Daily
Challenges of Family Caregivers, Children, 2023; 10(8):1410. https://doi.org/10.3390/children10081410,
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Zespot Lennoxa-Gastauta to ciezka, rzadka i bardzo ztozona encefalopatia
padaczkowa. Charakteryzuje sie wystepowaniem wielu rodzajow lekoopor-
nych napaddéw padaczkowych, specyficznym zapisem obrazu EEG oraz
znacznym opoznieniem rozwoju psychoruchowego i niepetnosprawnoscia
intelektualna. Pacjenci z zespotem Lennoxa-Gastauta sa znacznie bardziej
narazeni na wystagpienie SUDEP niz populacja chorujaca na epilepsje.

SUDEP jest jedna z najczestszych przyczyn Smierci u oséb cierpiacych
na zespot Lennoxa-Gastauta.

Przyczyny zespotu Lennoxa-Gastauta

U ok. 70% chorych na zespo6t Lennoxa-Gastauta przyczyng wystapienia
objawéw sa zmiany strukturalne mézgowia, wynikajace na przyktad
z przebytych infekgcji, wad rozwojowych czy urazu okotoporodowego lub
prenatalnego. U pozostatych 30% pacjentéw, u ktérych nie da sie wy-
jasni¢ wystapienia choroby nieprawidtowosciami w mézgowiu, mozliwa
jest przyczyna genetyczna. Jednak do tej pory nie opisano genéw od-
powiadajacych za wystepowanie zespotu Lennoxa-Gastauta.

Przebieg zespotu Lennoxa-Gastauta

Do czasu wystapienia napaddéw padaczkowych rozwoj dziecka moze by¢
prawidtowy lub nieprawidtowy, wynikajacy z nabytych lub wrodzonych
dysfunkgji uktadu nerwowego, ktdére miaty miejsce przed wystapieniem
objawow. Poczatek napaddw padaczkowych ma miejsce w dziecinstwie —
w wieku 1-7 lat, ze szczytem zachorowan pomiedzy 3. a 5. rokiem
zycia. Majg one wysoce lekooporny charakter i sg bardzo zréznicowane.
Choroba moze wystapi¢ réwniez u oséb dorostych.

Zespot Lennoxa-Gastauta zwigzany jest rowniez z szeregiem objawow
pozanapadowych, do ktérych zalicza sie opézniony rozwéj uktadu nerwo-
wego na wielu poziomach — emocjonalnym, poznawczym, motorycznym,
adaptacyjnym i komunikatywnym. Z czasem zaburzenia te ulegajg pogor-
szeniu, dlatego chorzy wymagaja statej opieki, czesto przez cate zycie.



Co faczy zespot Dravet i zespot Lennoxa-Gastauta?

Q MNOGOSC LEKOOPORNYCH NAPADOW PADACZKO-
¥ WYCH | ZABURZENIA ROZWOJOWE

Zespot Dravet i zespdt Lennoxa-Gastauta charakteryzuje mnogosé
heterogennych lekoopornych napadéw padaczkowych, ktérym towarzysza
rowniez inne objawy, takie jak: zaburzenia intelektualne, opdznienia
ruchowe i behawioralne, op6znienia rozwoju i rozumienia mowy czy dys-
funkcje psychoruchowe. Dysfunkcje uktadu poznawczego i motorycz-
nego czesto utrzymuja sie takze w wieku dorostym. Inne objawy moga
obejmowacd cechy spektrum autyzmu, ADHD, zaburzenia komunikacji,
zaburzenia snu lub problemy z jedzeniem, ktore czesto nasilaja sie
w okresie dojrzewania.

Q RYZYKO WYSTAPIENIA WYPADKOW | URAZOW ORAZ
« PRZEDWCZESNEJ SMIERCI

W zespole Dravet i zespole Lennoxa-Gastauta niezwykle groznym obcig-
zeniem jest nagta niespodziewana $mieré w przebiegu padaczki (SUDEP
—ang. Sudden Unexpected Death in Epilepsy). Ryzyko jej wystgpienia jest
znacznie wyzsze u 0sob cierpigcych na te zespoty padaczkowe niz w przy-
padku populacji chorujacej na padaczke. Pacjenci sa obarczeni réwniez
wysokim ryzykiem wypadkow i urazéw w wyniku napadu padaczkowego
oraz przedwczesnej $Smierci z powodu $miertelnego stanu padaczkowego,
co stanowi duze zagrozenie i jest zrodtem niepokoju dla opiekunoéw i ro-
dzin.

Q ZALEZNOSC OD OPIEKUNOW ORAZ OBCIAZENIA
« PSYCHOSPOLECZNE | EKONOMICZNE RODZIN

Ze wzgledu na przebieg obydwu zespotdéw oraz towarzyszace im objawy
pozanapadowe, zwigzane z zaburzeniami rozwojowymi — dzieci, a takze
wiekszos$¢ nastolatkow i oséb dorostych z zespotem Dravet i zespotem
Lennoxa-Gastauta jest zalezna od opiekundéw oraz wymaga statej opieki.
Powoduje to ogromne obcigzenia psychospoteczne i ekonomiczne dla
rodzin pacjentow cierpigcych na rzadkie zespoty padaczkowe.



Q{ KLUCZOWA ROLA WCZESNEJ DIAGNOZY

Zardbwno w zespole Dravet, jak i w zespole Lennoxa-Gastauta niezwykle
wazng role odgrywa wczesna diagnoza, ktdéra pozwala na zmniejszenie
wptywu czynnikéw zwiekszajacych ryzyko wystapienia SUDEP oraz
zapewnienie kompleksowej opieki juz na poczatkowym etapie choroby.

Q POTRZEBA SKOORDYNOWANEJ, WIELOSPECJALI-
« STYCZNEJ OPIEKI

Celem leczenia obydwu zespotéw padaczkowych jest redukcja czestotli-
wosci napaddw i zapobieganie wystgpienia stanu padaczkowego, ale nie
mniej wazne sg kwestie behawioralne i rozwojowe. Pacjenci z zespotem
Dravet i zespotem Lennoxa-Gastauta wymagaja specjalistycznej, skoor-
dynowanej opieki, w tym regularnej rehabilitacji, czestych konsultacji
neurologicznych, logopedycznych, ortopedycznych oraz psychologicznych.

Niezwykle wazne jest, aby pacjenci mieli dostep do wszystkich opcji
terapeutycznych zarejestrowanych do leczenia danego zespotu pa-
daczkowego, aby umozliwi¢ dobér spersonalizowanej terapii.

POZNAJ ZyCIE
Z RZADKIMI ZESPOLAM/
PADACZKowWyM! !

Rzadkie zespoty padaczkowe, takie jak zespdt Dravet i zespot Lennoxa-
-Gastauta, wywierajg ogromny wptyw nie tylko na zycie chorych, ale takze
ich opiekunow i bliskich. Emocjonalne, fizyczne, spoteczne i ekonomiczne
obciazenia opieka wymagaja catkowitego przeorganizowania we wszystkich
aspektach zycia rodziny. Niejednokrotnie prowadza do pogorszenia relacji
z partnerem/partnerka, wystepowania konfliktow, a nawet do rozpadu
rodziny.
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DZIECI Z ZESPOLEM DRAVET
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Zrédto: Domaradzki J, Walkowiak D., Caring for Children with Dravet Syndrome: Exploring the Daily
Challenges of Family Caregivers, Children, 2023; 10(8):1410. https://doi.org/10.3390/children10081410.

.Opieka nad dzieckiem z zespotem Dravet to jest wyczerpujgcy zawdd,
dwadziescia cztery godziny na dobe, siedem dni w tygodniu”

Jolanta Kuryto, mama 6-letniego Marcina
chorujacego na zespot Dravet

Opiekunowie pacjentéw wykazujg bardzo duze zaangazowanie emocjo-
nalne w codzienng opieke. W konsekwencji, rezygnuja z wtasnych zain-
teresowan, planoéw oraz aktywnosci zawodowej, catkowicie podporzad-
kowujac swoje zycie choremu dziecku. Z czasem zaczynaja odczuwaé
przecigzenie swojg rola, narastajace przygnebienie i bezsilnos¢ prowa-
dzace do depresji, a takze poczucie niezrozumienia i stopniowej izolagji

spotecznej.



EMOCJE ZWIAZANE Z OPIEKA NAD DZIECKIEM
Z ZESPOLEM DRAVET
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Zrodto: Domaradzki ), Walkowiak D., Emotional experiences of family caregivers of children with Dravet syndrome,
Epilepsy and Behavior, 2023; 142:109193. https://doi.org/10.1016/].yebeh.2023.109193.

.Emocje, ktére dominujg, to bezsilnosc, osamotnienie i wykluczenie

’, towarzyskie. Ludzie, ktérzy nas znajg, tak naprawde nie rozumiejg,
z czym sie mierzymy. Bo strasznie trudno jest nawet opowiedziec, co
czuje rodzic, patrzgc na swoje dziecko, ktore sinieje, ktore przestaje
oddychac, ktére trwa w takim stanie i wtasciwie nie wiadomo, jak to
sie skonczy. To jest niepokdj kazdego dnia o przysztosc dziecka, kiedy
nas juz zabraknie”

Katarzyna Jezierska, mama 19-letniej Agaty
chorujacej na zesp6t Dravet

Kampania edukacyjna ,Uwaga - to jest napad! Zycie z rzadkimi
zespotami padaczkowymi” powstata, aby uswiadamiac o tym, z czym

na co dzien mierzg sie pacjenci i ich rodziny.

Zachecamy do odwiedzenia strony internetowej
www.zespolypadaczkowe.pl, aby dowiedziec¢ sie
wiecej.
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Kontakt:

dravet@dravet.pl

@ﬁravel.pl



