Parametros de Pratica Clinica para
avaliacao e monitorizacao medica na

Sindrome de Phelan-McDermid

O que os doentes e os médicos devem falar

Este diagrama identifica as areas de especialidades médicas que podem ser uteis na avaliagdo de uma pessoa
diagnosticada com a Sindrome de Phelan-McDermid (PMS), as condi¢cdes que podem estar presentes, 0s exames
que podem ajudar no diagnéstico e a abordagem multidisciplinar.

@P
e Avaliacoes de diagndstico padrao

i S Diminuicao da percecao da dor
o Avaliacao psiquiatrica

A e Monitorizacao por video-EEG nocturna
o 1estes de avaliagdo do comportamento R A » i+ ;
cognitivo e adaptativo e Ressonancia magnética e monitoramento

da circunferéncia craniana
¢ Avaliacao da alimentacao por terapeuta

siquiatria e Psicologia Neurologia

. . Convulsoes
Perturbacao do espectro do autismo

_ Anomalias cerebrais estruturais
Comportamento desadaptativo . . ~
. Dificuldades na alimentacao
Atraso cognitivo

- , , ; Hipotonia
dla ausente ou atrasada Capacidades motoras reduzidas

Endocrinologia e AvaliacOes de fisioterapia e terapia
® Baixa/alta estatura ocupacional
® Hipotireoidismo
® Regulacdo da temperatura Nefrologia
— — e Refluxo vesicoureteral
Monitorizar a altura, peso e IMC o InfeccBes do trato urindrio
, Exame metabolico (incluindo e Hidronefrose
tiroide) .

L .. Quistos renais, hipoplasia ou agenesia
e Avaliacao nutricional

® Ecografia renal e da bexiga
® Cistouretrograma de miccao
® Monitoramento da pressao arterial

Cardiologia
® Defeito cardiaco congeénito

e Eletrocardiografia Gastroenterologia
e Ecocardiografia

¢ Refluxo gastroesofagico
® Obstipacao/diarreia
® Pica
e Alteracdes dietéticas e/ou medicacao

CUIdeO§ ,DI’ImGI’IOS_ . _ Regimes intestinais

e Infeccoes do trato respiratorio superior ° , _

® (tites (infeccoes recorrentes dos ouvidos) o Encaminhar para terapia comportamental

® Problemas de audicao e visao

® Linfedema

e Diminuicao da transpiracao/intolerancia ao calor

e Higiene oral NEM
° Cor;tré)lo e Imonitorizagédo frequentes e gl,%stgo todos os doentes apresentam

multidisciplinar com as diversas especialidades : :

Encaminhamento para especialidades como todos os SIi’ItOi’}’IGS_ Ol,’l hecessitam
® otorrinolaringologia, oftalmologia, fisiatria, de todos os espec:allstas ou de

medicina dentaria e ortopedia todos oS exames

V2.

(www.jneurodevdisorders.com/content/6/1/39)
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