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Cambios en el gen que provocan excesiva
actividad de los canales de sodio,
Ganancia de Función, con fenotipos más
graves, o lo contrario, Pérdida de Función,
con fenotipos más leves.

Además de la epilepsia, que se da en gran parte de los
casos, puede producirse:

Retraso o regresión en la movilidad física, tanto en  
habilidades motoras gruesas como finas
Problemas de comunicación
Problemas intestinales
Déficit intelectual
Desórdenes del movimiento
Dificultad para conciliar el sueño y mantenerse
dormidos

Otros síntomas

Las crisis epilépticas
pueden ser tónico-
clónicas, ausencias,
espasmos infantiles y
crisis focales. Las más
graves pueden
provocas apneas y
síntomas autonómicos,
como cianosis o
taquicardia.
Los pacientes con
SCN8A tienen un
mayor riesgo de sufrir
Muerte Súbita

Investigación
En la actualidad
diferentes grupos en el
mundo están
investigando  y ensayos
clínicos con moléculas "a
la carta" para SCN8A son
ya una realidad

Edad

La edad media de
aparición de
síntomas es de 4
meses

Epilepsia

Múltiples variantes

Fármacos

En Ganacia de Función
los recomendados son
los bloqueadores de los
canales del sodio,
debiendo evitarse éstos
en Pérdida de Función.
Se debe evitar el
Levetiracetam en
Ganancia de Función.

La mutación 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.

La Asociación SCN8A España se ha creado con los objetivos de:

Encontrar familias afectadas y crear una comunidad fuerte con capacidad de conectar y
colaborar con otras entidades, así como con la comunidad científica y médica.
Hacer partícipes a las familias de los avances que surjan en el conocimiento de la
enfermedad y su tratamiento.
Estar en contacto y trabajar de forma colaborativa con otras asociaciones SCN8A fuera
de España formando parte además, de la Federación Europea SCN8A.
Contactar y colaborar con la comunidad médica y científica con el objetivo de promover
la investigación en la enfermedad y su tratamiento.
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