Opis choroby *
Definicja

*Polineuropatia Charcot, Marie i Tooth typu E o dziedziczeniu autosomalnym dominujgcym jest
rzadkg dziedziczng neuropatig czuciowo-ruchowa, ktéra charakteryzuje sie typowym fenotypem
CMT (powoli postepujgce ostabienie i zanik mies$ni dystalnych w kohczynach gérnych i dolnych,
utrata czucia w dystalnych odcinkach koriczyn, ostabione lub nieobecne odruchy Sciegniste i
deformacje stop), ktérej towarzyszy ogniskowe segmentowe stwardnienie ktebuszkéw nerkowych
(objawiajgce sie biatkomoczem i postepujgce do schytkowej niewydolnosci nerek). Moze rowniez
wystgpic tagodny lub umiarkowany niedostuch nerwowo-zmystowy. W biopsji nerwu widoczne sg
zmiany aksonalne i demielinizacyjne, zas predkosci przewodzenia impulséw nerwowych mieszczg
sie w zakresach charakterystycznych dla zmian aksonalno-demielinizacyjnych (wynoszg typowo
25-50m/s).inf brsup inf brsup

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Choroba CMTDIE
Choroba Charcota, Mariego i Tootha - nefropatia
CMTDIE
Charcot-Marie-Tooth disease-nephropathy
syndrome

Kod ORPHA Kod OMIM Kod 1CD10

93114 614455 G60.0

Kod ICD11

8C20.2
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