@) PURA Sydrome

Globalny rejestr pacjentow PURA: Zrozumienie zespotu PURA

Zachecamy wszystkie rodziny do udziatu w tym dtugoterminowym badaniu w celu lepszego
zrozumienia zespotu PURA i jego wptywu na ludzi w miare uptywu czasu. Udziat w badaniu
wymaga wypetnienia online kilku kwestionariuszy obejmujacych szeroki zakres i
szczegotowose informacji dotyczgcych osoby z zespotem PURA.

Nie trzeba wypelnia¢ wszystkich kwestionariuszy jednoczesnie. W celu wypetienia
niektorych sekcji konieczne bedzie jednak zebranie pewnych informacji medycznych lub
uzyskanie dostepu do dokumentacji medycznej. Konieczne bedzie réwniez dodanie
niektorych raportow do systemu online, zwtaszcza tych potwierdzajgcych diagnoze PURA i
konkretng mutacje. Instrukcje, jak to zrobi¢, znajdujg sie w sekcji "Przesytanie dokumentow"
ponizej.

Aby pomdc Ci przygotowac sie do wypetnienia kwestionariuszy, ponizej zamiesciliSmy liste
kontrolng wskazujgcag zakres pytan, na ktére nalezy odpowiedzie¢, oraz rodzaje informaciji,
ktére bedg wymagane. Istnieje kilka sekcji, ktore bylyby niezwykle pomocne, gdybys w
pierwszej kolejnosci wprowadzit do nich informacje. Sg one oznaczone *** na liScie
kontrolnej.

Dziekujemy za zaangazowanie! Zesp6t badawczy docenia poswiecony czas i wysitek
wymagany do kompleksowego wypetnienia kwestionariuszy. Ukonczenie tego
badania pozwoli naszym badaczom lepiej zrozumieé¢ syndrom PURA i jego wplyw na
ludzi na przestrzeni czasu. Lista kontrolna elementéw potrzebnych do kazdego
modutu *** wskazuje sekcje priorytetowe - wypetnij najpierw ***

Informacje o uczestnikach: Demografia Uczestnik ***

- Podstawowe informacje: nazwa, adres, kontakt, osoba wprowadzajgca informacje
- Diagnostyka genetyczna
- Zalecani lekarze z danymi kontaktowymi

Modut 1: Genetyka i historia rodziny ***

W tej sekcji badane sg wszelkie genetycznie przetestowane i potwierdzone mutacje PURA
u dziecka, obojga rodzicow, rodzenhstwa i dalszej rodziny.
- Wszelkie diagnozy opdznienia rozwoju, autyzmu, epileps;ji lub wrodzonych
nieprawidtowosci wsréd cztonkéw rodziny.
- Historia poronien, martwych urodzen lub zgonéw niemowlat i dzieci w rodzinie



Modut 2: Cigza, pordd i noworodek ***

Analizuje szereg zdarzen podczas cigzy, w tym ruch i pozycje dziecka, choroby matki, takie
jak wysokie cisnienie krwi, anemia, cukrzyca cigzowa lub istniejace wczesniej schorzenia
matki.
- Wiek obojga rodzicéw w dniu poczecia
- Stosowanie lekéw przez matke przed poczeciem i w czasie cigzy
- Diugosc cigzy, pordd naturalny lub indukowany, rodzaj porodu, komplikacje
podczas porodu, punktacja APGAR dla dziecka po porodzie
- Waga urodzeniowa, obwdd i dlugos¢ gtowy
- Nieprawidtowosci odnotowane w okresie noworodkowym (sg one wymienione dla
utatwienia).
- Karmienie noworodkow, w tym przez zgtebnik nosowo-zotgdkowy lub dozylnie
- Kazde przyjecie na oddziat noworodkowy, oddziat intensywnej opieki medycznej,
oddziat opieki specjalnej lub oddziat pediatryczny w ciggu czterech tygodni po
urodzeniu.

Modut 3: Kamienie milowe rozwoju (czes¢ 1) ***

- Aktualne pomiary - wiek, waga, obwdd gtowy, dtugosé/wysokosé

- Niepetnosprawno$¢ intelektualna lub trudnos$ci w uczeniu sie

- Motoryka duza, np. podnoszenie gtowy, turlanie sig, siadanie z podparciem/bez
podparcia, chodzenie motoryka mata, np. Sledzenie wzrokiem przedmiotow lub
0s6b, chwytanie przedmiotéw w zasiegu reki, przektadanie przedmiotéw z jednej
reki do drugiej

- Problemy ze wzrokiem i leczenie

Modut 3: Kamienie milowe rozwoju (czes¢ 2) ***

Umiejetnosci spoteczne
- Pierwszy usmiech, chichot/Smiech, rozpoznawanie znajomych twarzy
- Samodzielne karmienie rekami, picie z kubka, uzywanie widelca/tyzki
- Trening toaletowy
- Machanie na powitanie/pozegnanie, klaskanie w dtonie
- Wskazywanie lub gestykulowanie pozgdanego obiektu lub przedmiotu
- Rodzaje interakcji z innymi, np. granie w proste gry, wybieranie lub preferowanie
okreslonych przyjaciot.
- Kontakt wzrokowy
- Lek separacyjny, okazywanie strachu lub agresji

Komunikacja (méwiona i rozumiana)
- Stresuje sie przy gtosnych/nagtych dzwigkach
- Odwraca gtowe/oczy w kierunku dzwiekow i gtosow
- Betkotanie lub gruchanie, gaworzenie, pierwsze stowo, stownictwo, tgczenie stow,
tworzenie zdan lub rozmowa
- Reaguje na imie, rozumie "nie”




- Wykonuje polecenie jednoetapowe lub dwuetapowe
- Rodzaj komunikacji, np. gesty, mimika, technologia wspomagajaca
- Problemy ze stuchem

Modut 4: Neurologia ***
- Nieprawidtowe ruchy lub zaburzenia ruchowe
- Powtarzajace sie ruchy dtoni, np. wykrecanie rgk
- Nieprawidtowe mruganie
- Drzenie lub drzenie konczyn
- Pocenie sig, regulacja temperatury (za gorgco, za zimno)
- Problemy z uktadem krgzenia, np. zimne dtonie/stopy
- Nadmierna sennos$c¢
- Niskie lub wiotkie napiecie miesniowe, wysokie lub sztywne napiecie miesniowe
- Ostabienie miesni rgk lub nég
- Reaguje na bél
- Wyglad stop - dla utatwienia podajemy opisy
- Reaguje na zapachy/silne zapachy
- Mruganie w odpowiedzi na jasne Swiatto
- Roznice w wyrazie twarzy
- Symetryczny ruch twarzy
- Odruch wymiotny
- Zdolnosc¢ obracania gtowy z boku na bok
- Czy dziecko moze wystawic jezyk na zewngtrz?
- Bezpieczne potykanie
- Rezonans magnetyczny lub tomografia komputerowa mézgu
- Elektroencefalogram /EEG
Elektromiografia/EMG

Modut 5: Napady padaczkowe i epilepsja

- Wiek wystgpienia pierwszego napadu, zwigzek z wysokag temperature

- Diagnoza padaczki, rodzaj napaddw, czynniki wyzwalajgce, ostrzezenia lub zmiany
w zachowaniu przed napadem

- Czas napadow, np. rano/wieczorem/nocg

- Czestotliwos¢, widoczne czynniki wptywajgce na czestotliwos¢ lub grupowanie
napadéw

- Czas trwania napadow i sposdb, w jaki zazwyczaj ustajg/konczg sie

- Czas odzyskiwania

- Skuteczne leki stosowane w leczeniu napadéw, w tym leki stosowane w nagtych
wypadkach, sg wymienione dla Twojej pomocy

- Wyprébowane nieskuteczne leki przeciwdrgawkowe, w tym leki odstawione z
powodu skutkow ubocznych - leki sg wymienione dla utatwienia.

- Stosowanie diety ketogenicznej

- Stymulator nerwu btednego

- Zmiany w rozwoju od momentu wystgpienia napadow



Modut 6: Wzrost

Obejmuje wzrost matki i ojca, informacje, czy dziecko urodzito sie przedwczesnie oraz wiek
dziecka, obwdd gtowy, wzrost i wage przed przystgpieniem do badania.

Modut 7: Uklad hormonalny

- Zdrowie kosci

- Czynnos¢ tarczycy i/lub przysadki mézgowej

- Skolioza, dysplazja stawu biodrowego lub inne problemy ze stawem biodrowym

- Problemy z zebami

- Ztamane ko$ci, niska gestos¢ kosci, cienkie lub kruche kosci,
osteoporoza/osteopenia

- Skany DEXA lub gestosci mineralnej koSci

- Niski poziom witaminy D lub wapnia

- Wszelkie podane suplementy

- Kamienie nerkowe

- Dojrzewanie - wiek powyzej 8 lat/objawy

Przesytanie dokumentow

e Na ekranie uczestnika pacjenta przejdz do opcji "Dossier options" (przycisk w lewym
dolnym rogu ekranu).
Wybierz opcje "Runtime data pdfs
W prawym gérnym rogu strony wybierz "przeslij pliki pdf".
Nazwa pliku PDF musi by¢ w formacie "Subject ID_ Event ID", na przykfad jesli
identyfikator tematu to PURAQ0034, nazwa pliku bedzie musiata brzmie¢ "PURA0036
_MODUPAEN", aby plik PDF mogt zosta¢ dotgczony do zdarzen PURAO036
Participant Modules.

Zaangazowanie lekarzy

Jesli uwazasz, ze bytoby korzystne, aby Twoj lekarz dotgczyt do badania w zwigzku z Twojg
osobg z zespotem PURA, prosimy o wczesniejsze omowienie badania z lekarzem i
uzyskanie jego zgody. Nastepnie mozna poda¢ jego dane kontaktowe zespotowi
badawczemu Uniwersytetu Southampton (PURA@soton.ac.uk), ktory nastepnie skontaktuje
sie bezposrednio z lekarzem, aby mozna byto potgczy¢ kwestionariusze lekarza i uczestnika
w systemie.
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