Opis choroby *

Definicja

*Autosomalna recesywna choroba Charcota, Mariego i Tootha typu C jest rzadkim podtypem
autosomalnej recesywnej polineuropatii Charcota, Mariego i Tootha (CMT) o poczatku w
dziecinstwie albo wczesnej mtodosci. Charakteryzuje sie postepujgcym, umiarkowanym lub
ciezkim ostabieniem i zanikiem miesni konczyn dolnych, gtéwnie w odcinku dystalnym,
znieksztatceniami stop (m.in. stopa wydrazona i palce mtotkowate), zniesieniem gtebokich
odruchow Sciegnistych i utratg czucia w odcinkach dystalnych konczyn, ktére sg zwigzane ze
spowolnieniem przewodzenia impulséw we widknach ruchowych i czuciowych nerwéw oraz
cechami demielinizacyjno-aksonalnej neuropatii w biopsji nerwu tydkowego.
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