Opis choroby *
Definicja

*Neuropatia matych widkien zwigzana z kanatopatig sodowg jest rzadka, genetycznie
uwarunkowang neuropatig obwodowg, zwigzang z mutacjami o typie nabycia funkgcji (ang. gain-of-
function), ktére powodujg zmiany ekspresji biatek potencjatozaleznych kanatéw sodowych,
znajdujagcych sie w matych obwodowych witdknach nerwowych. Charakteryzuje sie b6lem
neuropatycznym o r6znym nasileniu (czesto rozpoczynajgcym sie w dystalnych odcinkach konczyn
i majgcym charakter pieczenia), z towarzyszacg dysfunkcjg autonomiczng (ortostatyczne zawroty
gtowy, kotatanie serca, suchos¢ oczu i jamy ustnej), nieprawidtowymi wartosciami ilosciowych
parametréw czucia i zmniejszeniem gestosci srodnaskorkowych wtdkien nerwowych. Funkcja
duzych witdkien (tj. prawidtowa sita, odruchy Sciegniste i czucie wibracji) oraz parametry
przewodnictwa nerwowego s3g zazwyczaj prawidtowe.
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