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Variantes raras do Nav 1.7 associadas a
neuropatia diabeética periférica

O Nav 1.7 é um canal de sodio voltagem-dependente codificado pelo gene
SCNSA, com papel determinante na excitabilidade de nociceptores. Estudos

mostram que mutagoes de perda de funcdo em Nav 1.7 causam

insensibilidade congénita a dor, enqua
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O Nav 1.7 é um canal de sddio voltagem-depﬁ dificado pelo gene
a

SCNSA, com papel determinante na exc id de nociceptores. Estudos
mostram que mutacoes de perda de f‘ m Nav 1.7 causam insensibilidade
congénita a dor, enquantoOQgs de ganho de funcao sao associadas a

patologias dolorosas.

A partir disto, foi inve@o se variantes raras do Nav 1.7 estariam associadas a
.

dor neur «:—Xa/em um estudo com 189 pacientes com neuropatia diabética
perjsé ® articipantes foram divididos em dois grupos: Com dor neuropatica
(ng e sem dor neuropatica (n=78). Foram encontradas 12 variantes raras do
Nav 1.7 em 10 pacientes com dor neuropatica, sendo cinco destas ja descritas na
literatura em outras desordens de dor neuropatica.

Os pacientes com essas variantes raras apresentaram menor tempo de
diagnéstico de diabetes, intensidade de dor espontanea superficial e sensibilidade
ao estimulo por pressao maiores. A andlise eletrofisioldgica mostrou que houve
mudancas na curva de inativacao rapida do canal de sédio Nav 1.7 e também na
cinética da inativacao (foi mais lenta): desta forma esse canal fica ativo durante

mais tempo, e assim aumenta a excitabilidade neuronial e contribui para a
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sinalizacao da dor.

Essa descoberta contribuiu para o entendimento dos mecanismos envolvidos no
desenvolvimento da dor neuropatica, o que pode ser relevante para estratégias
mais eficazes de tratamento com base em fenoétipos especificos.
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