
Entrada pacient

Gestora Casos

•Responsable principal de la malaltia
•Confirmar sospita diagnòstica (Genètica i Lab diag.)
•Establir causa genètica de la síndrome (Genètica i Lab diag.)
• Consell Genètic. (Genètica i Lab diag.)
•Elaborar el procés assitencial

Endocrino Pediàtric

Cardiologia Nefrologia

Genètica i Lab. De 
Diag. Mol·lecular CDIAP Serveis Socials

Electrocardiogrma
Ecografia cardiaca

Teràpia hormonal 
substitutiva

Hormona de creixement

Ecografia renal

•Seguiment clínic en cada visita, especial atenció durant
la pubertat

•Seguiments en funció de la variant cromosòmica
Estudi de la funció cognitiva

Coordinació EAP

Associació
Pacients

Endocrino 
Pediàtric/Genètica

•Principal referent del pacient.
•Acompanyament, Assessorament i Accessible al pacient.
•Coordinació de les visites del procés assistencial.
•Nexe conector entre Pacient - Recursos Territorials Salut.
•Conexió Gestors cas Hospitalari – Gestors cas Comunitaris

Associació Pacients Altres CCAA, Europa, 
InternacionalAltres Hospital Atenció PrimiàriaParc Taulí

Neuropediatria

TRANSICIÓ A ADULT 
•Protocol transició pediàtrica – adult
des de Endocrinologia pedìátrica
•Contacte equip multidisciplinar 
adults

SEGUIMENT COMPARTIT 

Acord individualitzat de seguimet
compartit de pacients amb
malalties minoritàries

Avaluació de la 
funció cognitiva

Estudi neuropsicològic

Avaluacions
hormonals

CSMIJ
Psiquiatria / psicologia

Terapia cognitivo -
conductual

Altres exploracions
si precisa (EEG)


