Abstrakt

Dédiéné senzomotorické neuropatie (HMSN), taktéz znamé pod nazvem Charcot-Marie-
Tooth disease (CMT) jsou klinicky i geneticky heterogenni skupina nejéastéjSich dédi¢nych
nemoci ovliviiujicich periferni nervstvo. Tyto nemoci se obecné vyskytuji v prevalenci 5 - 40
nemocnych na 100 000 obyvatel. CMT byla poprvé popsana vroce 1886. Vzhledem
k velkému mnozstvi riznych druh mutaci je klasifikace HMSN nejednotna. Zakladni déleni
je dle vedeni vzruchu nervem na demyeliniza¢ni (CMT 1) a axonalni (CMT 2) typ. Dale se
pak klasifikuje pievazné dle typu dédicnosti a fenotypového projevu. Autozomalné
dominantni CMT 1 rozdé€lujeme na 4 zakladni formy — CMT 1A az D. Také CMT 2 mlzeme
rozlisit na jednotlivé genetické podtypy jako u CMT 1, nebo lze ptistoupit ke klasifikaci
na zaklad¢ fenotypovych projevii. Vedle autozomalné¢ dédénych HMSN jsou dalSimi typy
dédicnych senzomotorickych nemoci pohlavné vazané CMT, intermediarni CMT, Déjerine-
Sottas syndrom, kongenitdlni hypomyelizacni forma a hereditdrni neuropatie s tendenci
k tlakovym parézam. Jednotlivé typy HMSN jsou zpusobeny mutacemi V riznych genech
nachazejicich se na riznych chromosomech. Nejcastéjsim typem CMT je autozomalné

dominantni typ CMT 1A, kdy dochazi k duplikaci v genu PMP22.

Pfestoze tato onemocnéni nejsou primarné smrtelnd, velice ovliviiuji kvalitu pacientova
zivota. NejCastéji se prvni klinické ptiznaky objevuji v 1. az 2. dekad€ Zivota pacienta.
Postupné dochézi k slabosti svalii dolnich a néasledn¢€ i hornich koncetin, k atrofii svald,
deformité (pfevazné) nohou, k porucham ¢iti a k dal§im piiznakim, které ptrevazné zalezi
na typu onemocnéni/mutace. K diagnostice onemocnéni se pouzivaji EMG a molekularn¢-
genetické metody. V soucasné dobé funkéni kauzalni terapie neurogenetickych chorob

neexistuje, vSechna 1é¢ba sméfuje pouze k zmirnéni ptiznakli nemoci.



