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O conteudo fornecido neste guia de referéncia clinica é
apenas para fins informativos. O objetivo deste guia é de
promover uma ampla compreenséo e conhecimento da
mutagdo SCN8A em um esforco para apoiar médicos no
tratamento de pacientes com esta rara doenca genética.
Este material ndo pretende ser um substituto para os
dados publicados, diretrizes médicas, experiéncia médica,
diagndstico ou tratamento, e pode ser Util quando os dados
publicados sobre este assunto ndo estiverem disponiveis.
Sempre procure orientagdo dos médicos consultores
quando houver dividas sobre o tratamento e antes de

iniciar um novo regime terapéutico para o seu paciente (s).

Antes de alterar tratamento, ateng&o especial deve ser dada
aos novos dados relacionados &s pesquisas sobre a mutagéo
SCNB8A, para atualizagées relacionadas a informagé&es

clinicas. Nao despreze as recomendag&es médicas por causa

de algo que vocé leu dentro deste guia de referéncia.

O usudrio assume toda a responsabilidade e risco para o
uso deste guia. Sob nenhuma circunsténcia a Fundagéo

The Cute Syndrome, seus voluntérios, patrocinadores, ou
quaisquer colaboradores deste guia serd responsavel por
danos DIRETOS, INDIRETOS, INCIDENTAIS ou DANOS
CONSEQUENTES que resultem da utilizagdo deste manual.
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Descubra informagées clinicas sobre a
Epilepsia SCN8SA de médicos com experiéncia
no tratamento desta doenca rara.

Leia mais sobre os recursos disponiveis
para pacientes com Epilepsia SCN8A.
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Informacgées Gerais
Patologia da Mutagéio SCNSA

e Mais concentrado no tecido neural, mas também encontrado
no tecido cardiaco.
As variantes do gene SCN8A associadas com a epilepsia
geralmente produzem um ganho de fung&o no canal de sédio
voltagem- dependente, na posi¢do Nav1.6. Em contraste,
foram observadas algumas variantes com perda de funcéo
e mais comumente resultam em deficiéncia intelectual sem
convuls&es.

Inicio da Epilepsia SCN8A
Idade: média a partir dos 4 meses (Intervalo: nascimento até
>10 anos, N=127)"
Multiplos tipos de crises epilépticas.
Os achados de EEG podem variar desde a normalidade ou
alentecimento do ritmo de base até espasmos infantis com ou
sem hipsarritmia.
Os sintomas variam desde altera¢gdes moderadas do
comportamento moderado ou de distdrbios do movimento, até
graves alteracdes do neurodesenvolvimento e atraso cognitivo.

Tratamentos Sintomatico

Drogas de Escolha

Bloqueadores do canal de sédio
Pacientes fazem uso, em média, de 2.4 medicac¢des
anti-crise.”
Importante monitorar a eficacia da medicag&o e toxicidade.
A epilepsia SCN8A é comumente refrataria ao tratamento
medicamentoso mas tem mostrado resposta positiva com o
uso de bloqueadores do canal de sédio, usualmente com doses
supraterapéuticas.®
O controle das crises pode estar relacionado ao progndstico.
Abaixo as medicagdes com melhores indice de sucesso em
dose elevada:

Lamotrigina Lacosamida
Benzodiazepinicos  Eslicarbazepina

Fenitoina

Oxcarbazepina
Carbamazepina

Tratamentos Adicionais:

e Vitamina D e suplementacdo de célcio - usar para prevencéo
de osteopenia

e Terapia VNS —Vegus Nerve Stimulation (Estimulagio do
Nervo Vago)

e Dieta Cetogénica

Medicagdes que devem ser evitadas
Levetiracetam (Keppra) mostrou aumentar a gravidade das crises

ou nenhum efeito em até 90% dos pacientes.

Comorbidades

Considerar as seguintes referéncias:

. Gastroenterologia
Pulmonar
Ortopédica

- Oftalmologia
Cardiologia (com experiéncia em canalopatias)
Fisioterapia/Terapia Ocupacional

- Patologia da linguagem/Fala
Comportamento/Neuropsicologia

Endocrinologia

As comorbidades mais comuns incluem
constipacéo, hipotonia, distirbios do movimento
/ ataxia, alta toleréncia & dor, dificuldades para

dormir, osteopenia e fraturas frequentes.

Monitoramento
Morte Subita Inesperada em Epilepsia (SUDEP)

Epilepsias genéticas apresentam um risco maior de Morte

Subita Inesperada em Epilepsia (SUDEP). A epilepsia

SCNB8A especificamente pode aumentar o risco de SUDEP,
possivelmente devido ao aumento da suscetibilidade a arritmias.

Considere o uso de dispositivos de monitoramento de crises,
oximetria de pulso, monitoramento de video/audio, monitores
de movimento e travesseiro anti-sufocamento nesses
pacientes.

As crises também podem causar apneia e sintomas
autondmicos proeminentes

Aconselhar os pais a monitorar a crianga durante o sono
Incentivar os pais e cuidadores a obter qualificagio para
reanimacéo cardiopulmonar (RCP)

A presenga de apneia do sono ou diagndstico de
bradicardia (ou ambos) pode ajudar na aprovagéo do
Seguro/Convénio Satde.

Teste Genetico

o Considerar teste genético para epilepsia (SCN8A) em
todos pacientes que apresentarem uma resposta adversa
ao Levetiracetam (Keppra), epilepsia refrataria sem causa
conhecida e/ou inicio precoce das convulsdes.

Considerar teste para mutagdo no gene SCNB8A para os
pais biolégicos para determinar se a variante é herdada ou
“de novo”.

Encaminhar para aconselhamento genético se o diagndstico
for incerto ou para variantes de significado desconhecido.

Pacientes com mutacao

SCN8A NAO devem ser

tratados como pacientes

com mutacido SCN1A ou
Sindrome de Dravet.

Avaliacdo Genética

Recomendada nos casos quando o diagndstico for incerto,
para variantes de significado desconhecido e para questdes
relacionadas ao planejamento familiar (nova gestacéo),
especialmente se uma variante for herdada dos pais.




