
Abstrakt 

 

Dědičné senzomotorické neuropatie (HMSN), taktéž známé pod názvem Charcot-Marie-

Tooth disease (CMT) jsou klinicky i geneticky heterogenní skupina nejčastějších dědičných 

nemocí ovlivňujících periferní nervstvo. Tyto nemoci se obecně vyskytují v prevalenci 5 - 40 

nemocných na 100 000 obyvatel. CMT byla poprvé popsána v roce 1886. Vzhledem 

k velkému množství různých druhů mutací je klasifikace HMSN nejednotná. Základní dělení 

je dle vedení vzruchu nervem na demyelinizační (CMT 1) a axonální (CMT 2) typ. Dále se 

pak klasifikuje převážně dle typu dědičnosti a fenotypového projevu. Autozomálně 

dominantní CMT 1 rozdělujeme na 4 základní formy – CMT 1A až D. Také CMT 2 můžeme 

rozlišit na jednotlivé genetické podtypy jako u CMT 1, nebo lze přistoupit ke klasifikaci 

na základě fenotypových projevů. Vedle autozomálně děděných HMSN jsou dalšími typy 

dědičných senzomotorických nemocí pohlavně vázané CMT, intermediární CMT, Déjerine-

Sottas syndrom, kongenitální hypomyelizační forma a hereditární neuropatie s tendencí 

k tlakovým parézám. Jednotlivé typy HMSN jsou způsobeny mutacemi v různých genech 

nacházejících se na různých chromosomech. Nejčastějším typem CMT je autozomálně 

dominantní typ CMT 1A, kdy dochází k duplikaci v genu PMP22.  

Přestože tato onemocnění nejsou primárně smrtelná, velice ovlivňují kvalitu pacientova 

života. Nejčastěji se první klinické příznaky objevují v 1. až 2. dekádě života pacienta. 

Postupně dochází k slabosti svalů dolních a následně i horních končetin, k atrofii svalů, 

deformitě (převážně) nohou, k poruchám čití a k dalším příznakům, které převážně záleží 

na typu onemocnění/mutace. K diagnostice onemocnění se používají EMG a molekulárně-

genetické metody. V současné době funkční kauzální terapie neurogenetických chorob 

neexistuje, všechna léčba směřuje pouze k zmírnění příznaků nemoci. 

 


