Dziedziczna neuropatia ruchowo-czuciowa z
akrodystrofia
Kod Orpha: 90119 Kod OMIM:

Opis choroby *

Definicja

*Dziedziczna neuropatia ruchowo-czuciowa z akrodystrofig jest rzadkg, dziedziczng,
aksonalng neuropatig ruchowo-czuciowg, ktéra charakteryzuje sie postepujgca neuropatia
aksonalng z ostabieniem konczyn i ciezkimi zaburzeniami czucia w odcinkach dystalnych
wszystkich konczyn oraz zmianami akrodystroficznymi, prowadzgcymi do bezbolesnych
nieleczacych sie wrzoddw, zapalenia kosci i szpiku, przykurczéw i zmian okaleczajgcych z
utratg paliczkow koncowych. Chorobe opisano u trojga rodzenstwa z jednej rodziny; od 1999
roku nie byto nowych opiséw w literaturze.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Choroba AR-CMT2 with acrodystrophy
AR-CMT2 z akrodystrofig
Autosomalna recesywna aksonalna choroba
Charcota, Mariego i Tootha z akrodystrofig
Autosomalna recesywna choroba Charcota,
Mariego i Tootha typu 2 z akrodystrofig
HMSN z akrodystrofig
Autosomal recessive Charcot-Marie-Tooth type
2 with acrodystrophy
Autosomal recessive axonal Charcot-Marie-
Tooth disease with acrodystrophy
HMSN with acrodystrophy
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Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.
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