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Metas

e Mejor entendimiento de la experiencia del paciente y su familia

e Mejor definicion del rango de sintomas

o Identificar las brechas en el tratamiento y cuidado de los pacientes

o Identificar las brechas en el conocimiento y entendimiento de esta enfermedad

e Entender mejor lo que conlleva esta enfermedad para los pacientes y sus familias

e Identificar los componentes mds importantes para un futuro estudio de historia natural
 Desarrollar y priorizar los futuros programas de servicio de la fundacion

e Creary priorizar un plan estratégico de investigacion dirigido por los pacientes

e Desarrollar mejores y mas efectivos estudios clinicos para tratamientos futuros

Meétodo | Encuesta anénima, Qualtrics, Castle IRB Glutl
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Datos demograficos

183 encuestas completas
representando 31 paises

Latinoameéricay
Espana
~11%

Mujer 55%
Paciente

Cuidador o padre 95% i
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rural
35%

Datos demograficos

urbano
40%

Distribucion de la

edad de los pacientes 91% Negro I

0 a 6 anos 23% o

7-12 anos 37% h d Asiatico/IP suburbano

13-17 afios 17% PSS . 25%

18-53 afios 23% dieta cetogénica Multi

Otro l
Hispano .
Blanco NH
El mas joven promedio El mayor 0 20 40 60 30
bebé 22.5 anos 53 aios o o
Grupos de identidad Glutl
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Pruebas de diagnostico utilizadas

Diagnostico

# Promedio de doctores
visitados para obtener un

Quién hizo el diagnostico? (%)

EEG en ayunas

Enfermera practicante

Doctor de familia Ensayo de absorcion de glucosa en GR

Pediatra
Escaneo PET

Especialista en trastornos de movimiento

Epileptdlogo METAGIut1
Especialista en metabolismo
Otro
Genetista
0 25 50 75
Neurdlogo
Glutl
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Otro Foundation
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Diagnostico

Edad de diagnostico

Mas joven 12 dias
Mayor 39 ainos

Promedio 4.2 anos

Ano de diagnostico

Otros miembros familiares con Glut1DS 10%

(ﬂu@iﬂ :
. > : S Oto11 meses 18% o . y
Primer sintoma al diagnéstico N

1-4 anos  44% /

Mas corto 1.5 semanas e o e D A %

Més largo 34 afios

Promedio 2.8 afios e aies 2k 1
Glt.fot
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inseguro

Genética

no 6% epilepsia otro

Prueba genética

I insegu ro 2% Missense

- 0 delecidn total
si 82% * panel de pequena
movimientos . .
Encontraron variante no 8% delecion

. Splice site
Inseguro 10%

- si 16%

Genes adicionales no 53%

—- inseguro 31% NF1, MBD5, TUBATA, HCN4, SCN4A, SHH, CHD2 -
CHRNAZ2, GPR98, TANGOZ2, USP7/, IFIH1, PIGG, EPM2A,

0 25 50 75 100 MTOR, SCN1A, BRAT1, BRCA1, CENPJ

Nonsense

duplicacion
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Sintomas

Primer sintoma

Sintomas "clasicos"

Convulsiones
Movimientos involuntarios ojos y cabeza 34%

Cognitivos

Convulsiones 27%

Retrazos de desarrollo
Retraso en el desarrollo 2%

Problemas de habla/lenguaje

Movimientos del cuerpo inusuales 1 0%
Flacidéz/tono muscular

Flacid 0 i :
acidez 2L Movimientos de ojos/cabeza

otro REL Movimientos del cuerpo inusuales Glutl
Deficiency
0 10 20 30 40 0 20 40 Fou aahon
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Otros sintomas

dolor en pierna
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Sintomas v Calidad de vida

Los 3 sintomas que generan el mayor impacto negativo en la calidad
de vida

4

)

Dificultades intelectuales y cognitivas Po rcentajes
Problemas de lenguaje y comunicacion
Falta de independencia

Trastornos de movimientos continuos
Convulsiones

Fatiga

Episodios de movimientos
ADD/atencion

Otro

Ansiedad

Trastornos de animo

Glutl
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Foundation
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Pubertad

41% han experimentado o se encuentran en la pubertad

Como cambiaron los sintomas?
Los sintomas cambiaron en la .
pubertad? Mejoraron Los tratamientos tuvieron que cambiar?

Ninguno 43% Si

Inseguro
27%

Permanecieron igual

Como cambiaron los tratamientos?

Cognitivo B o dicen 460
Si Habla/lenguaje ambios en la dieta 49%
550, Nuevas medicinas 36%
Empeoraron Nuevas terapias 8%
No .. Otro 8%
189 Movimientos
° Energia Glutl
Convulsiones Foundation
Ansiedad
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Edad adulta

Calidad de vida en la edad adulta
Mejoro Igual  Empeors

Capaz de manejar
1) 0 0
43% 35% 22% la dieta
Cambiaron los sintomas en la edad independientemente
adulta? , : ,
Cémo cambiaron los sintomas?
Inseguro

3% Mejoraron : .2
Convulsiones 10% tienen hleS

Permanecieron igual 75% de los hijos tienen Glut1 DS
Cognitivo Coémo se comparan los sintomas?

Memoria
T Glut
Energia

COLLECTIVE VOICES PROJECT



— Edad promedio para hablar lo suficientemente
a a e ng u aj e bien para comunicarse 3.5 anos

Capaz de comunicarse usando 850/, Es el lenguaje receptivo mejor que el
Su propia voz expresivo?
Ambos igual
22%

Sin problemas

Problemas de Fluidez

Leves en articulacion Inseguro
10%
No Si
Severos en articulacion 65%
3%
0 10 20 30 40
@ La mitad de los encuestados sienten que los problemas de habla los hace ver menos capaces/inteligentes GIuﬂ.
de lo que son Poundation

@ 2/3 experimentan frustracién debido a problemas de comunicacion
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co n it ivo Solo 56% reportaron haber participado
g en pruebas neurosicologicas
87% reportaron deficiencias
e Atencion
e Visual espacial, atencion visual

e Planeacion y organizacion
e Razonamiento y solucion de problemas

Servicios de educacion especial

82% Reportan dificultad en ciertas materias

e Funciones de lenguaje
Escritura/composicion _ 339%

Lectura - 13%
Solo 25% conoce su puntaje de coeficiente intelectual
Ortografia . 7%
o e | a mayoria reporto un puntaje en el rango 60-70
Ciencias 3% GlU‘I'l
Deficiency
Estudios Sociales l 3% Foundation
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Dieta cetogénica

Tipos de dieta usados

91% han probado la dieta cetogénica

Dieta cetogénica

Mas corto: 1 mes  mas largo: 21 afios dsics

Promedio: 5 anos Dieta cetogénica

modificada
(otras proporciones)

Dieta modificada Atkins

Uso de la dieta cetogénica por edades

Edad en afios |% de uso|Dieta mas usada # dietas tratadas McT
Daée 90 |Cetogénica modificada 1.2

5%
7alz2 Q7 Clasica 1.4 Bajo indice glicémico [
13 a1y a0 Clasica 1.9
18 o mayor 83 |clasica 2.1 .

*68% han usado la dieta sdélo en la edad adulta
Glutl
Deficiency
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Efectividad de Ia dieta 41% reportan experimentar efectos secundarios

59%

Constipacion -
y 4 |
cetogenlca Aumento de peso -

Colesterol alto 1

26%

25%

Atencion -

el
*

23%

Comportamiento - Crecimiento lento -

Problemas 23%

Cognitivo - |
gastrointestinales

| S |
*

Energia -

Age Group

21%
Problemas de rindn -

Dolor de cabeza/migrana - 17%

*p<.05 acidosis A

Sintomas

!

Trastornos de movimiento- 6%

—_

Convulsiones ; Pérdida de peso -

Problemas de densidad 16%

osea

Habla/comunicacion

lI
.

0

No Un poco Muy other - -i
Efectividad o
pancreatitis -
0% 20% 40% 60%
Percentage
n=167
e 37% Reportan dificultades implemetando la dieta en la escuela
e 10% de los pacientes utiliza sonda para alimentacion Glutl
e 80% de los pacientes adultos son incapaces de manejar la dieta independientemente Deficiency
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Prioridades de investigacion para pacientes y sus
Escoja el top 3 familias

Nuevos y mejores tratamientos

Ciencia basica para entender mejor la enfermedad
Cambios en edad adulta

Efectos a largo plazo de la dieta cetogénica
Cambios en la pubertad

Posible impacto en otras partes del cuerpo
Diferentes dietas cetogénicas/cual es la mejor?
Desarrollo de pruebas para recién nacidos
Entender mejor las mutaciones genéticas
Mejorar las pruebas de diagnoéstico

El papel que cumple la inflamacion
Movimientos de ojos/cabeza inusuales

Otros

46%
27%
22.3%
21.8%
21.4%

19.3%
14%

12%
10%
3.4%
2.9%
2.5%
2.5%
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@® Impacto significativo en los hermanos

@® A menudo se necesita planeacion para el
cuidado y las finanzas de los pacientes
a largo plazo

Carga financiera

Cargas Familiares

Escoja el top 3

Cargas en general

43%
42%

40% Renunciar a la carrera

En la vida familar

32%
27%

Costo de la dieta cetogénica

Vida social

Emocional/mental

O

: 0
Finanzas 32% Costo de las terapias 23%
Vida de los hermanos 30%
Costo de tratamiento médico 20%
Carrera 24%
Relaciones maritales/pareja 24% Costo de viajes para recibir tratamiento médico 1 5%
; Glutl
Defici
Otro ol Planes de seguro médico mas costosos RS A/) Foundation
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