Rozszerzony opis choroby

Nazwa choroby: Neuropatia Charcot- Marie- Tooth typu 1A

Synonimy: Choroba Charcot- Marie- Tooth typu 1A (ang. Charcot-Marie-Tooth disease type
1A, CMT1A), Dziedziczna polineuropatia ruchowo- czuciowa typu 1A (ang. Hereditary motor
and sensory neuropathy 1A; HMSN 1A; HMSN IA)

OMIM: 118220
ORPHA kod: 101081
ICD-10: G60.0

Definicja choroby

Choroba Charcot- Marie- Tooth typu 1A jest dziedziczna polineuropatia ruchowo-czuciowa
(ta grupa chorob okreslana jest wspolnym mianem choroby CMT) i nalezy do tzw. neuropatii
demielinizacyjnych- pierwotne uszkodzenie dotyczy ostonki mielinowej nerwow
obwodowych. CMT1A jest najczestszym podtypem dziedzicznych neuropatii ruchowo-
czuciowych, stanowi ok. 60% tych chorob.

Etiologia. Podtoze genetyczne. Sposob dziedziczenia

Choroba uwarunkowana jednogenowo (gen: PMP22 , Locus: 17p12) zwigzana z duplikacja
genu lub w bardzo rzadkich przypadkach mutacja punktowa. Chorobe dziedziczy sie w
sposob autosomalny dominujacy. Wiekszos¢ przypadkow CMT1A to przypadki rodzinne,
jednak zdarzaja sie przypadki mutacji de novo. Potomstwo osoby dotknietej chorobg ma
50% szans na odziedziczenie mutacji. Bardzo rzadko spotyka sie bezobjawowych nosicieli.
Objawy choroby wynikaja z toksycznego dziatania nadmiaru produktu genu PMP22- biatka
mieliny obwodowej (ang. peripheral myelin protein 22) na rozwoj ostonek mielinowych
(komorek Schwanna) nerwow.

Epidemiologia

Czestos¢ wystepowania 1-5 /10 000.




Opis kliniczny

Choroba zwykle rozpoczyna sie w pierwszej dekadzie zycia lub z poczgtkiem drugiej dekady.
Dotyka w takim samym stopniu obie ptcie.

Klasyczny, najczestszy obraz kliniczny to powoli postepujgcy, symetryczny, dystalny niedowtad
poczgtkowo konczyn dolnych, a nastepnie konczyn gérnych, z zanikiem mies$ni dystalnych
podudzi, dtoni i przedramion. Zaburzenia ruchowe zdecydowanie przewazajg nad czuciowymi.
Pierwszym objawem choroby moze by¢ zmniejszenie sprawnosci ruchowej i wieksza meczliwos¢.
Pacjenci majg trudnosci w chodzeniu na pietach, z czasem moze rozwingc sie ostabienie miesni
stop, z charakterystycznym chodem z opadajgcymi stopami. Obserwuje sie znieksztatcenie stép
pod postacig ich wydrazenia, rzadziej ptaskostopia, wystepuje miotkowate ustawienia palcéw
oraz zmiany troficzne skéry wtérne do znieksztatcenia (modzele, nagniotki). Dos¢ czesto chorzy
zgtaszajg problem z dobraniem obuwia. Wielu chorych nie zgtasza zadnych objawdw czuciowych,
cho¢ mogg wystgpic zaburzenia czucia powierzchniowego typu ,skarpetki i rekawiczki” oraz
zaburzenia rownowagi wynikajgce z uposledzenia czucia utozenia. B6l neuropatyczny wystepuje
rzadko. Niekiedy moze wspotistniec tagodne skrzywienie kregostupa w okolicy ledzwiowo-
krzyzowej czy obustronny niedostuch.

Obserwuje sie duzg zmiennos¢ nasilenia choroby, nawet w obrebie tej samej rodziny. Z uwagi na
mozliwy bardzo tagodny przebieg kliniczny, rozpoznanie czesto jest ustalane podczas diagnostyki
krewnego z bardziej nasilonymi dolegliwosciami.

Diagnostyka

Wstepnym etapem diagnostyki jest badanie neurologiczne oraz ocena elektrofizjologiczna.
W badaniu neurograficznym (elektroneurografia, ENG) zwraca uwage zwolnienie szybkosci
przewodzenia w nerwach ruchowych konczyn gornych (ang. motor nerve conduction
velocity, MNCV) ponizej 38 m/s. U wiekszosSci pacjentow obserwuje sie rownomierne
spowolnione MNCV w zakresie 20-25 m/s. Zapis z zajetych miesni doSc czesto pozostaje
prawidtowy lub obserwuje sie nieznacznie wyrazone przewlekte zmiany neurogenne. Na
ostateczne potwierdzenie rozpoznania pozwala badanie genetyczne, ktore polega na
oznaczeniu liczby kopii genu PMP22. Duplikacja genu PMP22 potwierdza rozpoznanie
CMT1A, w bardzo rzadkich przypadkach przyczyne CMT1A stanowi mutacja punktowa genu
PMP22. Nalezy podkreslic, ze sekwencjonowanie nowej generacji (ang. Next Generation
Sequencing, NGS) nie jest badaniem dedykowanym do wykrywania zmian ilosciowych
(duplikacja/ delecja) w genomie.

Leczenie

Nadal nie ma skutecznego leczenia farmakologicznego hamujacego postep choroby.
Postepowanie objawowe obejmuje:

Rehabilitacje, ktora powinna byc systematyczna, bez nadmiernego forsowania, ze




zwroceniem uwagi na zapobieganie wtornym przykurczom.

Zaopatrzenie ortopedyczne- ortezy AFO (ankle-foot orthotics) w razie niestabilnosci w
stawie skokowym i opadania stop.

Stosowanie butow ortopedycznych w razie zaawansowanych deformacji stop lub
odpowiednich wktadek.

Operacje korekcyjne stop - sa przeprowadzane z powodu przykurczow Sciggien
Achillesa, nadmiernego odwrocenia stop, duzego stopnia wydrazenia stop i palcow
mtotkowatych. Moga one usprawnic chod, ztagodzic bol w miejscach ucisku oraz zapobiec
owrzodzeniom stop. Pacjenci powinni byc kwalifikowani do zabiegu i operowani w
osrodkach posiadajacych doswiadczenie w leczeniu chorych z CMT.

Whniosek o zaopatrzenie w ortezy i buty ortopedyczne moze wystawic lekarz specjalista
(ortopeda, chirurg, neurolog, lekarz rehabilitacji, reumatolog) elektronicznie na portalu
NFZ.

Szczepienia ochronne
Brak przeciwwskazan do szczepien ochronnych.

Zalecenia szczegolne
Brak

Rokowanie
Przebieg choroby jest powolny, nierzadko stacjonarny. Dtugosc zycia jest niezmieniona.

Organizacje pacjenckie
https:/ /www.ptchnm.org.pl/
https://www.cmtausa.org/

Wazne strony internetowe

https:/ /www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC8615778/
https:/ /www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC3058597/
https:/ /www.omim.org/entry/118220?search=cmt1a&highligcht=cmt1la



https://www.ptchnm.org.pl/
https://www.cmtausa.org/
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC8615778/
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https://www.omim.org/entry/118220?search=cmt1a&highlight=cmt1a

Osrodki eksperckie
Osrodki eksperckie chorob rzadkich nerwowo- miesniowych.
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Zawarte informacje majg charakter ogélny. Decyzje dotyczgce metod i sposobu leczenia
podejmuje kazdorazowo lekarz leczacy pacjenta, w sposéb dostosowany indywidualnie do
aktualnych potrzeb danego pacjenta, omoéwiony i prowadzony przez lekarza. Zgodnie z art. 4
ustawy z dnia 5 grudnia 1996 r. o zawodzie lekarza i lekarza dentysty (Dz.U. z 2022 r. poz. 1731)
lekarz ma obowigzek wykonywac zawdd, zgodnie ze wskazaniami aktualnej wiedzy medycznej,
dostepnymi mu metodami i Srodkami zapobiegania, rozpoznawania i leczenia chordb, zgodnie z
zasadami etyki zawodowej oraz z nalezytg starannoscia.




