Opis choroby *
Definicja

Choroba Charcota, Mariego i Tootha typu 1F (CMT1F) to posta¢ CMT1 (sprawdz ten termin) ze
zmiennym obrazem klinicznym - od znacznej niepetnosprawnosci z poczatkiem choroby w
dziecinstwie do tagodnej niepetnosprawnosci pojawiajgcej sie w wieku dorostym. CMT1F
charakteryzuje sie postepujgcg, obwodowg neuropatig czuciowg i ruchowg z dystalnym
porazeniem w konczynach dolnych, ktéry moze przybrac forme od tagodnego ostabienia do
catkowitego paralizu dystalnych miesni konczyn, brakiem odruchéw $ciegnistych i obnizonym
przewodnictwem miesniowym. CMT1F stanowi ,demielinizujgcg” posta¢ CMT2E (sprawdz ten
termin) i jest spowodowana mutacjami genu NEFL (8p21.2).

Dane
Klasyfikacja Synonimy
Choroba CMTTF
CMT1F
Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10
101085 607734 G60.0
Kod ICD11
8C20.0
*Zrodto
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