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Informacion previa /
disclaimer

Los conocimientos proporcionados en esta guia
clinica tienen Unicamente un objetivo informativo.
El propédsito de esta guia es promover un
conocimiento y comprensién amplio del SCN8A,
en un esfuerzo de apoyar a los médicos en el
cuidado de los pacientes con esta enfermedad
genética rara. No pretende sustituir los datos
publicados, las guias de préctica clinica, la
experiencia médica profesional, el diagnéstico

o el tratamiento. Seré Gtil cuando los datos
publicados correspondientes no estan disponibles
de otro modo. Busque siempre el consejo de sus
médicos de referencia con cualquier pregunta
que pueda tener relacién con el tratamiento y
antes de comenzar un nuevo tratamiento para
su(s) paciente(s). Antes de cambiar un tratamiento
es recomendable realizar una blusqueda y
actualizacion en la informacion relacionada

con SCNB8A. Nunca ignore el consejo médico
profesional por algo que haya leido en esta guia.

El usuario asume toda responsabilidad y riesgo
por el uso de esta guia. Bajo ninguna circunstancia
The Cute Syndrome Foundation, sus voluntarios,
patrocinadores o cualquiera que haya contribuido
a esta guia seran responsables de cualquier

dafio DIRECTO, INDIRECTO, INCIDENTAL O
CONSECUENTE que resulte del uso de esta guia.

Informacion de la Fundaciony

Oportunidades de Asociacion
Hillary Savoie, PhD

Fundadora y Directora Ejecutiva,
The Cute Syndrome Foundation

hillary@thecutesyndrome.com

Version 1.0

Amended November 2020

% FOUNDATION

www.TheCuteSyndrome.com

Descubre el conocimiento clinico acerca
del SCN8A de médicos con experiencia en
el tratamiento de esta enfermedad rara.

Aprende mds sobre los recursos disponibles
para los pacientes con SCNSA.

SCNSA

Informacién Médicay
Guia de Referencia

Con especial agradecimiento
a nuestros colaboradores:
John Schreiber, MD
Michael Hammer, PhD
Juliann Bradish, PharmD
Manoj Patel, PhD

Asesoramiento y traduccidén
de versidn en Espafiol:
Angel Aledo-Serrano, MD, PhD
Neurélogo, epileptélogo

Programa de Epilepsia; Servicio de Neurologia
Hospital Ruber Internacional, Madrid, Espaia
La Masd 38, 28034, Madrid
Teléfono: +34-913875250
aaledo@neurologiaclinica.es

Aurora Rojo Iriondo & Cinzia Scarcelli
SCNB8A Espaiia y Portugal; SCN8A Italia
www.facebook.com/groups/
SCN8AEspanayPortugal

thecutesyndrome.com




Informacion general

Patologia relacionada con la mutacién SCN8A

e Presente principalmente en el sistema nervioso,
aunque también se encuentra en el tejido cardiaco.

Las variantes de SCNB8A asociadas con epilepsia
normalmente producen ganancia de funcién en el
canal del sodio Nav1.6. Sin embargo, se han observado
algunas variantes con pérdida de funcién que
producen habitualmente discapacidad intelectual sin
crisis.

Aparicién de los sintomas
Edad: media de 4 meses (rango: del nacimiento a mas
de diez afios, n=127)"
Diferentes tipos de crisis

Los resultados en el EEG varian mucho, desde normal
o con actividad de fondo lenta, hasta espasmos
infantiles con o sin hipsarritmia.

Los sintomas pueden oscilar entre un trastorno del
movimiento o del comportamiento leve hasta un
problema de neurodesarrollo grave.

Tratamiento sintomatico

Fdrmacos de eleccién

Bloqueantes de canal de sodio

e Los pacientes toman de media 2.4 farmacos
antiepilépticos.?

e Monitorizacién de la eficacia y toxicidad de los
farmacos.

La epilepsia SCNB8A es tipicamente farmaco-
resistente. Sin embargo, se ha visto eficacia con
bloqueantes de canal de sodio, habitualmente a dosis
supraterapéuticas.?

El control de las crisis puede estar correlacionado con
el prondstico.

Los fa&rmacos con mejores tasas de éxito en dosis altas:

Oxcarbazepina Lamotrigina Lacosamida
Carbamazepina  Benzodiazepinas Eslicarbazepina
Fenitoina

Tratamientos adicionales:

e Vitamina D y suplementos de calcio - Util para prevenir
la osteopenia

e VNS - Estimulacién del nervio vago

¢ Dieta cetogénica

Farmacos a evitar

Se ha visto que levetiracetam no tiene efecto o agrava
las crisis hasta en un 90% de pacientes? Hay una tasa de
fallo alta con muchos farmacos antiepilépticos (82%).

Comorbilidad

Considerar una evaluacién de
los siguientes aspectos:

- Gastroenterologia

« Pulmonar

. Ortopedia
- Oftalmologia / Neurooftalmologia
- Cardiologia (con experiencia en canalopatias)

- Terapia fisica / ocupacional
- Patologias del habla y del lenguaje
- Comportamiento / Neuropsicologia

- Endocrinologia

Las comorbilidades mas frecuentes incluyen: estrefimiento,
hipotonia, trastornos del movimiento/ataxia, alta tolerancia al
dolor, trastornos del suefio, osteopenia y fracturas frecuentes.

Monitorizacion
SUDEP

Algunas epilepsias de origen genético tienen un mayor
riesgo de SUDEP (Muerte subita inesperada relacionada
con Epilepsia). Especificamente, la mutacién SCN8A
puede incrementar el riesgo de SUDEP. Esto se ha
relacionado con una posible mayor susceptibilidad a
arritmias.*

- Se debe considerar un dispositivo de monitorizacion
de crisis, pulsioximetria, monitorizacién audio/video,
monitores de movimiento, y almohadas antiasfixia.

« Las crisis también pueden provocar apnea y sintomas
autondmicos, como cianosis o taquicardia.

+ Asesorar a los padres y/o cuidadores para que reciban
cursos de reanimacién cardiopulmonar basica.

La presencia de un diagndstico de apnea del suefio o
bradicardia (o ambos) ayudard en la aprobacidn del seguro.

Pruebas genéticas

o Considerar pruebas genéticas de epilepsia
SCNBA en cualquier paciente que haya
presentado una mala respuesta a levetiracetam,
epilepsia refractaria sin causa conocida, y/o crisis
de aparicién precoz en el primer afio.

Considerar analizar el gen SCN8A en los padres
bioldgicos para determinar si se trata de una
variante heredada o “de novo”.

Derivar a consultas de neurologia especializada
en genética o genética clinica si el diagndstico es
dudoso o de variantes de significado incierto.

Los pacientes con mutaciones
SCNB8A NO se deben tratar
de la misma manera que a
los que tienen la mutacién

SCN1A (mas relacionada
con sindrome de Dravet).

Consejo genético

Es mas atil cuando el diagndstico es dudoso, para
variantes de significado incierto, y para cuestiones
referentes a la planificacién familiar, particularmente
cuando la variante es heredada (aunque esto es
menos frecuente).




