Opis choroby *
Definicja

*Autosomalna dominujgca choroba Charcota, Mariego i Tootha typu 2 z olbrzymimi aksonami jest
rzadkim podtypem dziedzicznej aksonalnej neuropatii ruchowo-czuciowej. Charakteryzuje sie
ostabieniem i zanikiem miesni dystalnych (gtéwnie miesni strzatkowych) z dystalng utratg czucia
(dotyku, wubracji), rozwojem stopy wydrgzonej w niemowlectwie lub dziecihstwie oraz obrzekiem
aksondéw z nagromadzeniem neurofilamentédw w biopsji nerwu. Inne objawy mogg obejmowac
zajecie miesni dtoni, ostabienie/brak odruchéw, zaburzenia chodu, skurcze miesni,
nieprawidtowosci palcéw stop i tagodng kardiomiopatie.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Choroba Autosomal dominant hereditary motor and
sensory neuropathy type 2 with giant axons
Autosomalna dominujgca dziedziczna
neuropatia ruchowa i czuciowa typu 2 z
olbrzymimi aksonami
CMT2 z olbrzymimi aksonami
HMSN2 z olbrzymimi aksonami
CMT2 with giant axons
HMSN2 with giant axons
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