QUE E O SCN2A?

SCN2A é um gene de canal de sédio localizado no
cromossomo 2. Ele codifica a subunidade alfa dos
canais de sédio dependentes de voltagem (Nav1.2),
encontrados no cérebro. Esses canais sao essenciais
para a célula de gerar e transmitir sinais elétricos.
Uma mudanca no gene pode alterar a funcao do
canal e afetar a forma como os impulsos nervosos
sao conduzidos.
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CONDICOES MEDICAS ASSOCIADAS

Epilepsia, Transtorno do espectro autista,
Transtorno de déficit de atencao e hiperatividade,
Atrasos globais de desenvolvimento, Deficiéncia
intelectual, DistUrbios de movimento e fala,
Problemas gastrointestinais e urologicos, Deficiéncia
visual cortical, Problemas de sono, Disautonomia,
Distonia, Problemas de alimentacao, Dor
neuropatica, Ataxia e Paralisia cerebral

SCN2A é uma das causas
mais comuns de doenca do
neurodesenvolvimento.
Mesmo nas variantes que
se repetem no SCN2A, a
apresentacao pode variar.

“Como 0 SCN2A se apresenta?

Pesquisas atuais sugerem duas a{préseT1tag6es
principais. Uma variante de ganho de funcao
torna o canal mais excitavel, que podem levar
a convulsoes de inicio infantil. Ja uma variante
de perda de funcao reduz a excitabilidade ou
destrodi a funcao do canal, normalmente
levando ao transtorno do espectro autista e/ou
a deficiéncia intelectual.
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