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membrana celular
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A acidose tubular renal proximal (pRTA), condicao na qual o corpo fica em estado
de acidez, provocada pela secregao deficiente de protons n bulo proximal do
rim, e alteracoes oculares causadas por mutacoes 1gose no gene
SLC4A4, que codifica a proteina do co-transportadgr el génico de Na+-HCO3-
NBCel podem estar relacionadas a enxaq ;Xﬁégica, uma forma rara de
enxaqueca com aura que apresenta he@a tossomica dominante. Um trabalho
recente relata o caso de duagg om pRTA, alteragoes oculares e enxaqueca.
A andlise genética de @\u acoes patoldgicas nos genes conhecidos por
enxaqueca hemiplégiag\ﬂiar, mas identificou uma delecao homozigota de 65
pares de aVGS%p) na porgao C terminal do gene NBCel. Varios membros
des , eterozigotos, também apresentaram glaucoma e enxaqueca com
ougaura. Apesar da atividade eletrogénica normal em ovécitos de Xenopus
expressando o gene mutado (A65bp), quase nenhuma atividade de transporte é
encontrada em células de mamiferos devido a uma retencao predominante
citosodlica de Na+-HCO3-. Outras mutacoes de pRTA NBCel também foram
identificadas em outros quatro pacientes homozigotos com enxaqueca. As
analises imunoldgicas e funcionais desses mutantes demonstraram perda quase
total da atividade NBCel nos astrécitos, que pode causar a enxaqueca através de
desregulagao do pH sindptico. Referéncia: Suzuki M, Van Paesschen W, Stalmans
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