Dziedziczna neuropatia z nadwrazliwoscia na ucisk
Kod Orpha: 640 Kod OMIM: 162500

Opis choroby *

Definicja

Dziedziczna neuropatia ze sktonnoscig do porazen z ucisku (HNPP) jest dziedziczng chorobg
nerwow obwodowych, ktéra charakteryzuje sie powtarzajgcg sie mononeuropatia, zazwyczaj
wywotang przez, nawet nieduzg, aktywnosc fizyczna.

Dane
Klasyfikacja Synonimy
Zespot wad Current pressure-sensitive neuropathy
wrodzonych Heterozygotyczna mikrodelecja 17p11.2p12
HNPP
HNPP
Heterozygous microdeletion 17p11.2p12
Potato-grubbing palsy
Tomaculous neuropathy
Tulip-bulb digger's palsy
Kod ORPHA Kod OMIM Kod 1CD10
640 162500 G60.0
Kod ICD11
8C20.Y
*Zr6dto
orphcm et

Rozszerzony opis choroby



http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=640

Nazwa choroby: Dziedziczna neuropatia z nadwrazliwoscia na ucisk

Synonimy: Wrodzona neuropatia z porazeniami z ucisku (ang. Hereditary neuropathy
with liability to pressure palsies, HNPP)

OMIM: 162500
ORPHA kod: 640

ICD-10: G60.0

Definicja choroby

Dziedziczna neuropatia z nadwrazliwoscia na ucisk charakteryzuje sie wystepowaniem
nawracajacych uszkodzen pojedynczych nerwow obwodowych, tz. mononeuropatii lub
splotow nerwowych (pleksopatii). Pierwsze objawy choroby pojawiaja sie zazwyczaj w
20- 30 roku zycia, cho¢ opisywano przypadki z poczatkiem objawow od wczesnego
dziecinstwa az do wieku podesztego. Pomimo, ze HNPP taczy z neuropatia Charcot-
Marie- Tooth 1A (CMT1A) obecnos$¢ mutacji w tym samym genie- PMP22, choroby te
charakteryzuja sie odmiennym obrazem klinicznym.

Etiologia. Pod{oie genetyczne. Sposob dziedziczenia

Choroba uwarunkowana jednogenowo (gen: PMP22, Locus: 17p12) zwigzana z delecja
genu lub w bardzo rzadkich przypadkach mutacja punktowa. Chorobe dziedziczy sie w
sposob autosomalny dominujacy. Wiekszos¢ przypadkow HNPP to przypadki rodzinne,
jednak zdarzaja sie przypadki mutacji de novo. Potomstwo osoby dotknietej choroba
ma 50% szans na odziedziczenie mutacji. Okoto 10-15% nosicieli mutacji pozostaje
bezobjawowych. Objawy choroby wynikaja z braku lub niedoboru produktu genu
PMP22- biatka mieliny obwodowej (ang. peripheral myelin protein 22).

Epidemiologia

HNPP jest prawdopodobnie niedodiagnozowana ze wzgledu na jej zwykle tagodny
przebieg. Raportowana czestosc wystepowania to 7-16 /100 000.




Opis kliniczny

Choroba cechuje si¢ nawracajgcymi porazeniami nerwow w miejscach podatnych na
ucisk. Do najczestszych objawow nalezy zaliczyc opadanie stopy, opadanie nadgarstka,
zaburzenia wykonywania ruchow precyzyjnych dtoni, wypadanie przedmiotow z reki,
zaburzenia czucia (utrata czucia dotyku, dretwienie, nadwrazliwosc na dotyk).
Pojawienie si¢ objawow poprzedza zwykle niewielki uraz mechaniczny lub ucisk
nerwow obwodowych (dtugotrwate przebywanie w statej pozycji, np. kucznej). Objawy
s3 bezbolesne. Poczatek dolegliwosci jest zwykle ostry, cho¢ moze miec rowniez
charakter podostry lub przewlekty. Niedowtady wycofuja sie zwykle w ciagu kilku
tygodni, czasem miesiecy. Wraz z czasem trwania choroby objawy moga nie wycofywac
sie catkowicie, przedstawiajac obraz asymetrycznego wieloogniskowego uszkodzenia
nerwow.

Diagnostyka

Wstepnym etapem diagnostyki jest badanie neurologiczne. Kolejny krok to ocena
elektrofizjologiczna przewodzenia w nerwach obwodowych. Nieprawidtowosci w
badaniu neurograficznym (elektroneurografia, ENG) obejmuja spowolnienie szybkosci
przewodzenia i/lub obecnosc blokow przewodzenia w miejscach anatomicznych
przewezen.

Potwierdzeniem choroby jest badanie genetyczne liczny kopii genu PMP22, ktore
wykazuje delecje genu PMP22. W bardzo rzadkich przypadkach przyczyna objawow jest
mutacja punktowa w genie PMP22. Nalezy podkreslic, ze sekwencjonowanie nowej
generacji (ang. Next Generation Sequencing, NGS) nie jest badaniem dedykowanym do
wykrywania zmian ilosciowych (duplikacja/ delecja) w genomie.

Leczenie

Postepowanie w HNPP koncentruje sie na profilaktyce. Zalecane jest unikanie
dtugotrwatych, statych pozycji ciata predysponujacych do uszkodzenia nerwow
obwodowych ( np. siedzenia ze skrzyzowanymi nogami, statej pozycji nadgarstka w
trakcie prac manualnych, opierania sie na tokciach). Ponadto pomocne moze by¢
stosowanie prostych narzedzi ochronnych- naktadek czy ortez. W razie utrwalonej
niesprawnosci zaleca sie rehabilitacje ruchowa, w przypadku utrwalonego opadania
stopy nalezy rozwazyc stosowanie ortez.

Whniosek o zaopatrzenie w ortezy moze wystawic lekarz specjalista (ortopeda, chirurg,
neurolog, lekarz rehabilitacji, reumatolog) elektronicznie na portalu NFZ.




Szczepienia ochronne
Brak przeciwwskazan do szczepien ochronnych.

Zalecenia szczegolne (Pole opisowe, maksymalnie 100 wyrazow)
Pacjenci sa narazeni na pojawienie si¢ nowych dolegliwosci podczas dtugotrwatych
zabiegow chirurgicznych, w szczegolnosci operacji ortopedycznych.

Rokowanie

Obraz kliniczny waha sie od przypadkow bezobjawowych lub skapoobjawowych do
takich, w ktorych nawracajace niedowtady nie wycofuja sie w petni i prowadza
stopniowo do utrwalonej niesprawnosci. Obraz kliniczny przypomina wowczas
klasyczna postac neuropatii Charcot- Marie- Tooth. Oczekiwana dtugosc zycia
pacjentow pozostaje niezmieniona.

Organizacje pacjenckie

https:/ /www.ptchnm.org.pl/
https:/ /www.cmtausa.org/

Wazne strony internetowe
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/10734269/

https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/30989370/

https:/ /www.omim.org/entry/162500?search=HNPP&highlight=hnpp

Osrodki eksperckie

Osrodki eksperckie chorob rzadkich nerwowo- migSniowych.
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Zawarte informacje maja charakter ogolny. Decyzje dotyczace metod i sposobu leczenia
podejmuje kazdorazowo lekarz leczacy pacjenta, w sposob dostosowany indywidualnie
do aktualnych potrzeb danego pacjenta, omowiony i prowadzony przez lekarza.
Zgodnie z art. 4 ustawy z dnia 5 grudnia 1996 r. o zawodzie lekarza i lekarza dentysty
(Dz.U. 22022 r. poz. 1731) lekarz ma obowigzek wykonywac zawaod, zgodnie ze
wskazaniami aktualnej wiedzy medycznej, dostepnymi mu metodami i Srodkami
zapobiegania, rozpoznawania i leczenia chorob, zgodnie z zasadami etyki zawodowej
oraz z nalezytg starannoscia.
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