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iiHouston tenemos un problema!!!

Grandes cohortes de pacientes:
mejorar el diagnostico, asesoramiento
al manej o y plantear
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@g rupn de Epilensias Genéticas CUESTIONARIND HPO DE EPILEPSIA

CUESTIONARIO HPO (HUMAN PHENOTYPE ONTOLOGY) DE
CARACTERISTICAS CLINICAS DEL PACIENTE COMN EPILEPSIA

Nombre y Apellidos:
Fecha de nacimiento (dd/mm/sasa):

Edad de comienzo de kas crisis [m/a) Grupa &tnico:

Dingndstico presuntiva:

Mombre y Apellidos del Médico:

email:

Procedencia:

HE:0001250
HP:-D001336
HP-D0DZ06S
HP-DOOZ133
HP-D00Z 266
HP:0002349
HP:0002353
HP:000Z373
HP:-DO0Z 384
HP-D00Z2411
HP:-DOD3739
HP-DOOEELS
HP:0007207
HP:0007270
HE:0010553
HE:D010E1E
HP:-DO10E19
HE:D010E20
HP:DO10821
HP:0010841
HP-0010843
HE:D010E44
HE:D010845
HP:-DO10E36
HE-D010847
HP:-DO10E48
HP:D010849
HP:D010851
HP:D010852
HE:D010854
HP:-DO10E55

O000O000000000O0O00O00000O0000O00000040a4a

EPILEPSIA Y COMVULSIONES
Comvulziones

Mioclonias

Cormulsiones generalizadas tonico-clonicas
Status epilepticus Nirm.
Convulsiones focales clonicas

Convulsiones focales sin pérdida de conscienci
EEG alterado

Convulziones febriles

Convulsiones focales con pardida de con
Mioquimiz

Espasmos mioclGnicos

Convulsiones hemidonicas

Convulsiones tonico-clonicas por foto
Convulsiones de ausencias atipicas

Crisiz oculdgiras

Convulsiones tonicas generalj

Convulsiones atonicas

Convulsiones dacristicas

Convulsiones gelasticas

Descargas epileptiformes

EEG con actividad lenta focal

EEG con actividad lenta multifocal

EEG con actividad |

EEG con activida persistente alterada
EEG con puntz-ondas col s (<25 Hz)

EEG con punta-ondas complej;

EEG con punta-ondas complejas [=3.5 Hz)
EEG con supresian de rifags

EEG con respuesta fotoparoxismal

EEG con actividad generzlizada ce baja amplited
EEG con actividad localizada de bajz amplitud
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CUESTIONARIO FARMACOLOGICO

VARIOD FARMACOLOGICO DEL
CIENTE CON EPILEPSIA

Tipo de firmace segin el listado del Aneso

Maifiana [mm)/Tarde (tt)/Noche jnn)

Descripcion de s respuesta 3 las crisis o codificacion segin:
PAC - majoriz de las crisis

EC - empeoramiento de las crisis

SR -sin respuesta

Farmaco

Farmaco 3
*ir'n

Farmi

Describa ofros tratamientos o respuestas:

ACION ANTERIOR

tratamiento que ha recibido el paciente con anterioridad

Firmaco £
Farmaco 5

Describa otros tratamientos o respuestas:
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Pacientes y Metodos

Poblacion y muestra
seleccionada

| FUHDACIOH“S"‘DROME DE WEST Infor_macic')lgl y%_l \t/_erbal é/ I
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Fuentes de la Informacion

~nrecogida para
cada paciente :

sticas descriptivas
generales (epdemiolégico )

Caracteristicas nicas
generales

Epilepsia
Neurodesarrollo
lisisisde VEEG

Aspectos ticos: tipo vy
o de n
tica

FORMULARIOS

INFORMES
CLINICOS

FAMILIAS
NEUROPEDIATRAS
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Recogida de datos.

Formularios para padres

Sindrome de Wolf-Hirschhorn. Cuesticnario para padres.

1. ¢A qué edad fue su hijo diagnosticado definitivamente de Sd. de Wolf-
Hirsghheom (SWH)? ...

2. .A qué edad algdn médico les dijo por primera vez que podria haber algin
problema en el desarrolls de su hijo? .

3. iHabfa notado usted alge en el desarrollo de su hijo que no le parecia normal
antes de que de lo comunicaran los médicos? (sélo contestar SIINO)

wm -

4. Sefiale en la casilla correspondiente (con una X) los problemas que tiene o ha
tenido su pequefio hasta la fecha

Problemas de corazén

Problemas respiratorios

Problemas para crecer (s6lo marcar si ha precisado
suplementos alimentarios y/o sonda nasogastrica)

Mi hijo es portador de gastrostomia

Problemas en los oldos /garganta frecuentes,
Problemas gndosrinocr (iroides.)
Problemas con la vista

Problemas nafrourclégicos (con el fiAsn o los genitales,
incluidos hinosnadias. ats)

<

Epilepsia

5. 5i su hijo se ha tenido gue operar, indigue el nimero de operacienes a las que
se ha sometido

6. Califique del 1 al 10 el trato recibido por los médicos que han atendido a su
hije:

7. &Su hijo camina sin ayudas en el momento actual?

8. sAlgunc de las personas de la unidad familiar ha tenido que dejar su trabajo
para cuidar del pequefio? (s6lo contestar SI/NO)

9. Califique del 1 al 10 la informacién que le han aportado los médicos que tratan
a su hijo

10. ¢ Quién e ha informado mejor sobre la naturaleza del sindrome? (el
. el genetista, el otorrine, el cardislogo, su pediatra de atencién
primaria...)

11. 45u hijo tisne hecha una Resonancia Magnética cerebral?. (SINO). Sila
respuesta es SI, (Esa Resonancia muestra alguna alteracion? (SI/NO, y si es
posible, describir la alteracidn)

12. ¢ Podria decimos el tamafio de perimetro craneal (PC) que tuvo Su nifio al
nacimiento? {(suele venir reflejado en la cartilla de salud o en algin informe del
primer mes de vida, como PC=_.. cm):

. Observaciones/otros comentarios
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Sd. de Wolf -Hirschhorn



