COMUNIDADE | ADVOCACIA | PESQUISA

Esta lista de perguntas comuns sobre transtornos relacionados ao SCN2A ira ajuda-lo a falar
com seu médico resultados de testes genéticos, fatores de risco e tratamentos potenciais.

Perguntas Comentarios e anotacoes

= Qual é a o tipo de variante de meu filho(a)
(sentido errado, truncamento, delecao,
duplicacao)? A consequéncia funcional desta
variante é conhecida e previsivel (ganho de
funcao, perda de funcao)?

* Vocé pode me dizer mais sobre o fenétipo do meu
filho(a) com base na variante de SCN2A?

= A variante é patogénica (causadora de doencas)?

* Meu filho(a) tem outras mutacoes?

* Qual é a hereditariedade da variante? Sao
necessarios mais testes (dos pais, exoma inteiro)?

» Ha algum ensaio clinico ou pesquisa de que
possamos participar?

= A variante do meu filho(a) foi estudada em
pesquisas?

» Ha mais alguém por ai com a mesma variante?

» Quais medicamentos ou terapias sao
adequados para meu filho?

= Como desenvolver um Plano de acao contra
convulsoes?

= Que outros especialistas vocé recomenda
consultar?

* Vocé se sente confortavel gerenciando o
tratamento sozinho ou pode colaborar com
um especialista em SCN2A? e e e e e e
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