< universitats
klinikumbonn

SN EK

Erhebung Seltener Neurologischer Erkrankungen im Kindesalter

NEUROpadiatrie

Universitatsklinikum Bonn

Ay

Selbstlimitierte (familidre) neonatal-infantile Epilepsie (SeLFNIE)
bei Patienten mit SCN2A-Variante

Ansprechpartner:

Priv.-Doz. Dr. med. Walid Fazeli, Stellvertretender Direktor, Klinik fr
Neuropadiatrie und SPZ, Universitatsklinikum Bonn

Dr. med. Daniel Bamborschke, Facharzt fir Kinderheilkunde mit
Schwerpunkt Neuropadiatrie, Klinik fir Neuropadiatrie und SPZ, Uni-
versitatsklinikum Bonn

Kontakt: Venusberg-Campus 1, Gebaude B31, 53127 Bonn

Tel.: +49(0)228/287-33594

E-Mail: SCN2A-kinderneurologie@ukbonn.de

Ziel der Studie:

Im Rahmen unseres SCN2A-Patientenregisters (Natural History Study)
in Bonn erheben wir klinische Daten zum natiirlichen Krankheitsverlauf
von Patienten mit SCN2A-assoziierten Erkrankungen. Hier sind Patien-
ten mit gutartigen Verlaufen bisher unterreprasentiert.

Die vorliegende Studie hat zum Ziel, detaillierte Daten zum Krankheits-
verlauf bei Patienten mit SCN2A-assoziierter selbstlimitierter (familia-
rer) neonatal-infantiler Epilepsie (SeLFNIE) zu erheben.

Es soll insbesondere der Verlauf der Epilepsie sowie der anfallssuppres-
siven Medikation (ASM) erfasst werden, mit der Frage nach dem best-
moglichen Zeitpunkt einer Beendigung der ASM.

Dariber hinaus soll die langfristige Entwicklungsprognose untersucht
werden, um bessere Daten als Grundlage fiir die Beratung der Familien
sowie zur Planung von Follow-Up Untersuchungen zu erhalten.

Hintergrund:

Mutationen im Gen SCN2A sind eine haufige Ursache der selbstlimitier-
ten (familidren) neonatal-infantilen Epilepsie (SeLFNIE).! Bei vielen Pa-
tienten mit SeLFNIE sistieren die Anfélle im Verlauf. Die Entwicklungs-
prognose wird im Allgemeinen als gut eingeschitzt.? Dennoch zeigen
manche Patienten wiederholte Anfallsrezidive liber das zweite Lebens-
jahr hinaus. Die langfristige neurokognitive Entwicklung wurde bisher
nicht systematisch untersucht. Umfangreiche Daten zum Krankheits-
verlauf fiir Patienten mit SCN2A assoziierter SeLFNIE fehlen bisher.

Einschlusskriterien:
. (wahrscheinlich) pathogene Variante im Gen SCN2A
o (Verdacht auf) SeLFNIE Phanotyp

Logistik fiir meldende Arzte und teilnehmende Familien:

e Sie melden die Zahl Ihrer Patienten an ESNEK.

e Wir schicken lhnen eine kurze Studieninformation sowie ein
Formular zum Einverstandnis der Kontaktaufnahme zu, welches
Sie bitte an entsprechende Familien weiterleiten.

e Die Familie erhalt nach dem Einschluss den Link zu einem online
Fragebogen.

e Ggf. werden wir die Familie und/oder Sie um zusatzliche Be-
funde bitten.

Ethikvotum: Keine berufsethischen oder berufsrechtlichen Bedenken.
(Ethikkommission Universitat Bonn, Kennnummer 298/22).
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