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La mutacidon en el gen SCN8A es muy poco frecuente y se
encuentra infradiagnosticada.

El descubrimiento de nuevos casos depende siempre de la
capacidad de realizar pruebas genéticas.

P Multiples variantes

Diferentes variantes pueden estar
asociadas a un fenotipo de espectro muy
amplio, desde pacientes con una severa
encefalopatia epiléptica a casos de

Investigacion
pacientes sin epilepsia aunque con

En la actualidad trastornos de comportamiento y déficits
diferentes grupos en el cognitivos

mundo estan k
investigando y ensayos
clinicos con moléculas "a
la carta" para SCN8A son
ya una realidad

Farmacos \
Los farmacos P Epilepsia

antiepilépticos de
eleccién son los
bloqueantes de los
canales de sodio.
Se debe evitar el
Levetiracetam.
Los corticoides o la dieta
cetogénica también
pueden ser de ayuda

Los pacientes con

Otros sintomas
SCNS8A tienen un

Ademas de la epilepsia, que se da en gran parte de los mayor riesgo de sufrir
casos, puede producirse: Muerte Subita
» Retraso o regresion en la movilidad fisica, tanto en
habilidades motoras gruesas como finas
e Problemas de comunicacion
e Problemas intestinales
o Déficit intelectual
e Desérdenes del movimiento
o Dificultad para conciliar el suefio y mantenerse
dormidos

F—
\,

La edad media de
aparicion de
sintomas es de 4
meses

Las crisis epilépticas
pueden ser téonico-
cldonicas, ausencias,
espasmos infantiles y
crisis focales. Las mas
graves pueden
provocas apneasy
sintomas autonémicos,
COMO Cianosis o
taquicardia.

La Asociacion SCN8A Espana se ha creado con los objetivos de:

e Encontrar familias afectadas y crear una comunidad fuerte con capacidad de conectar y
colaborar con otras entidades, asi como con la comunidad cientifica y médica.

e Hacer participes a las familias de los avances que surjan en el conocimiento de la
enfermedad y su tratamiento.

e Estar en contacto y trabajar de forma colaborativa con otras asociaciones SCN8A fuera
de Espana formando parte ademas, de la Federacion Europea SCN8A.

e Contactar y colaborar con la comunidad médica y cientifica con el objetivo de promover
la investigacion en la enfermedad y su tratamiento.




