Karta prvni pomoci pro pacienty se syndromem Phelan - McDermid

Informace zdravotnickych profesionalti o syndromu Phelan-McDermid

Syndrom Phelan - McDermid

Syndrom Phelan - McDermid (PMS) je klinicky variabilni onemocnéni charakterizované snizenim intelektovych schopnosti,
shizenim, nebo Uplnou absenci schopnosti verbalniho vyjadfovani, mohou byt vyjadfeny poruchy autistického spektra. DalSi
znaky syndromu jsou velmi variabilni. Syndrom je obvykle zplisoben deleci raménka 22q13.33, ¢i patogenni variantou SHANK3
chromozomu 22. Nize vyjmenované je dllezité v pfipadé nutnosti akutni péce.

Kompletni pfehled najdete na Schon et al., EJIMG 2023

Karta prvni pomoci ke stazeni v PDF formatu zde.

PROJEVY
casté (>30%) méné Casté (<30%)
Opozdéni vyvoje/snizeni intelektu Epileptické zachvaty
Porucha recéi Poruchy zraku, v&. strabismu
Hypotonie Ztrata sluchu
ZvySeny prah bolesti Agresivita vuéi ostatnim, sobé
Hypohidréza * Gastroesofagealni reflux
Poruchy autistického spektra Vyvojové vady srdce
Hyperaktivita** Opakované zanéty dychacich cest
Obtize se spankem Vyvojové vady ledvin, onemocnéni urogenitalniho traktu*
Regrese Hyperflexibilita kloubu
Cyklické poruchy nalady Lymfedém*
Gastro-intestinalni obtize (zacpa, prdjem) Ekzém

Dysmorfie (dlouhé Fasy, ptéza, Siroky nos,

Spicata brada, anomalie usi, malokluze, retrognacie, * zejména u 229q13.3

velké, masité ruce) **CastéjSi u varianty SHANK3
AKUTNI ZIVOT OHROZUJICi STAVY

EPILEPTICKY ZACHVAT

POPALENINY PRI SNIZENE VNIMAVOSTI BOLESTI

KOMPLIKACE ZPUSOBENE GASTROESOFAGEALNIM REFLUXEM

PREHRATI PRI HYPOHIDROZE

INFEKCE DYCHACICH CEST

Dal$i informace Ize ziskat od Mezinarodni nadace pro syndrom Phelan -Mc.Dermid
https://pmsf.org a Doporuéenych postupti pro syndrom Phelan-Mc.Dermid, https://ern-

ithaca.eu/documentation/phelan-mcdermid-guideline/




KARTA PRVNi POMOCI PRO PACIENTY SE SYNDROMEM PHELAN - Mc.DERMID (aktual. dne: / /20__ )

OSOBNI UDAJE:
Jméno a pfijmeni:
Datum narozeni:
Telefon:

Adresa:

Pohlavi:

KONTAKTY V PRIPADE URGENTNIHO STAVU:
Jméno a pfijmeni:

Vztah:

Telefon:

E-mail:

Bézné vitalni parametry pacienta
Saturace kysliku: %
Dechova frekvence: /min
tepova frekvence: /min
Krevni tlak: mmHg

O Porucha termoregulace/bézna teplota °C
O Alergie:

Vyvojové vady:

O Srdec¢ni anomalie, typ:
Posledni vySetfeni dne:

[ Operace:

O Malformace mozku, typ:

Posledni MRI:

Psychomotoricky vyvoj: 00 NORMALNI O HRANICNi [ ZPOMALENY

O HYPOTONIE, stupefi:

O Snizeni kognitivnich funkci /mentalni postizeni/:

Stupefi postizeni: 0 LEHKE [ STREDNi O TEZKE O HLUBOKE

Verbalni komunikace: [ UPLNA ABSENCE KOMUNIKACE

0 VYRAZNE OMEZENA 00 OMEZENA O MIRNE OMEZENA

O TEMER NORMALNI 00 NORMALNI

O Problémové chovani: O ANXIOZITA O AGRESIVITA

0 SEBEPOSKOZOVANI O HYPERAKTIVITA
0 PORUCHY AUTISTICKEHO SPEKTRA
[ Obtize se spankem, specifikujte:

Osetrujici lékar:
Telefon:
E-mail:

Jméno a pfijmeni:

Vztah:

Telefon:

E-mail:

Hmotnost kg (dne/ 20 )

Vyska cm (dne / 20 )

Obvod hlavy: cm (dne  / 20 )

O Nasogastricka sonda

O Perkutanni gastrostomie (PEG), typ, vel.

[0 Domaci uméla plicni ventilace (NIV, DUPV):

O Trvaly Zilni vstup:

Zdravotni omezeni:

0 Dietni omezeni: O INTOLERANCE LAKTOZY

O INTOLERANCE LEPKU O jiné

O SPECIALNI DIETA

O Gastroesofagealni reflux O Cyklické zvraceni

O Zacpa O Prjem

O Ztrata sluchu: O SENSORINEURALNI O KONDUKTIVNI
O MIRNA OSTREDNE TEZKA OTEZKA /s pomtickou/

O Porucha zraku, Typ: Bryle ANO/NE

[ ZvySena tolerance bolesti

[0 Opakované pneumonie, data:

O Casté zanéty zvukovodu [ Sinusitidy

[0 Onemocnéni urogenitalniho traktu, typ:

O  Onemocnéni  kycelnich

kloubdi, typ

O Lymfedém, typ
[0 Onemocnéni zubt: [ KAZY [0 STESNANI
TOLERUJE PROHLIDKY ANO/NE

Ma rad: O DalSi zdravotni problémy:
Nema rad:
O Medikace

Nazev sila davkovani zpusob podani | Indikace




