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*Principal referent del pacient.

i X X X *Responsable principal de la malaltia

*Acompanyament, Assessorament i Accessible al pacient. Entrada pacient «Confirmar sospita diagnostica (Gentica i Lab diag.)
*Coordinaci6 de les VISItES. del procés a55|sten.C|aI.. *Establir causa genética de la sindrome (Genética i Lab diag.)
*Nexe conector entre Pacient - Recursos Territorials Salut.

* Consell Genétic. (Genética i Lab diag.)
*Elaborar el procés assitencial

*Conexid Gestors cas Hospitalari — Gestors cas Comunitaris Endocrino

Pediatric/Genética

Gestora Casos

v

ASSO.CIaCIO Endocrino Pediatric ngetlca i Lab. De CDIAP Neuropediatria Serveis Socials
Pacients Diag. Mol-lecular

*Seguiment clinic en cada visita, especial atencié durant

la pubertat Estudi de la funcid cognitiva
*Seguiments en funcié de la variant cromosomica

Estudi neuropsicologic

Avaluacio de la
funcio cognitiva
- Altres exploracions
Cardiologia Avaluacions Nefrologia si precisa (EEG)
hormonals
CSMI
Coordinaci6 EAP Psiquiatria / psicologia
Electrocardiogrma

Ecografia renal
Ecografia cardiaca

Terapia cognitivo -
conductual

Terapia hormonal
substitutiva
Hormona de creixement

TRANSICIO A ADULT SEGUIMENT COMPARTIT
*Protocol transicié pediatrica — adult
des de Endocrinologia pediatrica Acord individualitzat de seguimet
*Contacte equip multidisciplinar compartit de pacients amb
adults malalties minoritaries




