
아이의 변이, 변이 유형(과오, 절단형, 삭제, 복

제)은 무엇이고, 이 기능적 변이의 결과는 알려

져 있나요, 아니라면 예측 가능한가요(기능 획
득, 기능 손실)?

SCN2A 변이에 기반해서 아이의 표현형에 대해 
좀 더 말씀해주시겠어요?

병원성(질병을 유발하는) 변이인가요?

아이에게 다른 돌연변이가 있나요?

변이의 유전은 어떻게 되나요? 추가적인 검사가 
필요한가요(부모 테스트, 전체 진유전체)?

저희가 참여할 수 있는 임상 연구나 리서치가 있
나요?

아이의 변이가 논문에서 연구된 적이 있나요?

같은 변이를 가진 사람이 있나요?

어떤 약물이나 치료법이 아이에게 적합할까요?

발작 행동 계획을 어떻게 세워야 하나요?

어떤 다른 전문의를 방문하는 것을 추천하시나
요?

질병을 관리하실 수 있으신가요, 아니면  SCN2A 
전문의와 협업하실 수 있으신가요?

SCN2A 관련 장애에 대한 이 일반적인 질문 목록은 의료제공자와 유전자 검사 결과, 
위험 요인 및 잠재적 치료에 대한 논의를 이어가는 데 도움이 될 수 있습니다.
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