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Importancia

[1 80% origem genética.

[ Nao tém cura.

[l Crénicas, progressivas e degenerativas.
[l 75% afetam criancas.

[0 30% morrem antes dos cinco anos de idade.
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A Doenca CLN é uma Patologia de Progressao Rapida que
Apresenta um Conjunto de Sintomas

Caracterizada por manifestacao de convulsoes entre as idades de 2 e 4 anos no
fenoétipo classico!

Resulta em perda completa das habilidades cognitivas, funcao motora e visao

A perda da visdao ocorre com o avanco da doenca?3

18 meses 3 anos de idade 5 anos de idade 7 anos de idade 10 anos de
idade

Referéncias: 1. Schulz A, et al. Biochim Biophys Acta. 2013;1832:1801-1806. 2. Mole SE, et al. 2001 Oct 10 [Updated 2013 Aug 1]. In: Pagon RA, et al., eds. GeneReviews. 3 Steinfeld R, et al. Am J Med
Genet. 2002;112:347-354.










Padrao de Heranca CLN e AME

Pai Mae
heterozigoto heterozigoto

HH Crianca HH Crianca uu Crianca Hu Crianca Nao-
Afetada Portadora Portadora afetada

National Institutes of Health. Genetics Home Reference Handbook. http://ghr.nim.nih.gov/handbook/inheritance.pdf.
Published November 9, 2015



A Doenca CLN é uma Corrida Contra o Tempo

Declinio na Funcao Motora e da Linguagem’

Aproximadamente 3 anos®
Idade média na primeira convulsdo

) Atraso de 2 anos
a partir da primeira Média
47 convulséo até o IC de 95%
diagnostico®

Aproximadamente 5 anos®

Idade média no diagnéstico

Soma da Pontuac¢éio Motora e de Linguagem
©
1

T ! T T T T T ! ! T T T T

Idade (anos)

Referéncia: 1. Nickel M, et al. Poster session presented at: The 12th Annual WORLD Symposium; February-March 2016; San Diego, CA.




O Atendimento Multidisciplinar Promove Melhor Acompanhamento
Para Criancas com a Doenca




Os Objetivos do Tratamento e a Progressao da Doenca

Especialistas observaram que reavaliar os objetivos e cuidados do tratamento é algo importante
durante o curso da doenca’
- No inicio da doenca: Manter a funcao global da crianca pelo maior tempo possivel

- Fase tardia da doenca: Manter a qualidade de vida e controle da dor

O tratamento especifico da doenca pode impactar positivamente a qualidade de vida da crianca e da familia’

Referéncia: 1. Williams RE, et al. Poster session presented at: The 12th Annual WORLD Symposium; February-March 2016; San Diego, CA.
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: IN 50

PEOPLE
CARRY THE

' GENE

=ilje =lje
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- ==l =lje =Hje¢ =je
=ille =ilje =ije =il

1. Jones C, et al. Eur J Paediatr Neurol. 2015;19(suppl 1):564-565; 2. Lunn MR & Wang CH. Lancet. 2008;371:2120-2133; 3. Arkblad E, et al. Acta Paediatr. 2009,;98:865-872. 4. Tassie B, et al. J Paediatr Child Health. 2013;49:815-819; 5.
Prior TW, et al. Am J Med Genet A. 2010;152A:1608-1616; 6. Jedrzejowska M, et al. Neuroepidemiology. 2010;34:152-157; 7. Ogino S, et al. Eur ] Hum Genet. 2004;12:1015-1023;

8. Sugarman EA, et al. Eur J Hum Genet. 2012;20:27-32; 9. United States Census Bureau. U.S. and world population clock. http://www.census.gov/popclock/. Accessed Feb 2016; 10. World Population Statistics. Population of Europe 2016.
http://www.worldpopulationstatistics.com/population-of-europe/. Accessed Feb 2016.



Expectativa de Vida

[l Tipo zero: 6 meses

[ Tipo I: 24 meses

[ Tipo II: 70% vivem até os 25 anos.
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Cuidado Multidisciplinar

Therapists
Pulmonologists/ OTIPTI
respiratory
therapists/
intensivists

Nurses and nurse .
practitioners Orthopedics
Neurologists/
neuromuscular Genetic counselors
specialists

_ Patient
—= and

OT, occupational therapist; PT, physical therapist; SMA, spinal muscular atrophy. Wang CH, et al; Participants of the International Conference on SMA Standard of Care. J Child Neurol. 2007;22:1027-1049
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Conclusoes

[l Raras isoladas, mas frequentes em conjunto.

[0 Centros de referéncias.

[l Exames diagndsticos.

[l Tratamento multidisciplinar.

[0 Tratamento medicamentoso.

[l Normas bem definidas. FV3
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