Opis choroby *
Definicja

Choroba Charcota, Mariego i Tootha typu 1B (CMT1B) to posta¢ CMT1 (sprawdz ten termin)
spowodowana mutacjami genu MPZ (1g22), ktéra objawia sie neuropatig obwodowg (ostabienie i
atrofia miesni dystalnych, znieksztatcenie stop oraz utrata czucia). Fenotyp jest zmienny i zalezy
od konkretnej mutacji. Opisano dwa rézne obrazy kliniczne: (1) poczatek choroby we wczesnym
niemowlectwie z ciezkim fenotypem z opdznieniem nauki chodzenia i predkoscig przewodzenia
nerwow ruchowych (motor nerve conduction velocities - MNCV) inf 10 m/s, czesto uznawany za
zespot Dejerine’a i Sottasa (sprawdz ten termin) lub (2) o duzo pézniejszym wieku zachorowania
(sup 40 lat), z prawidtowym lub tagodnie spowolnionym MNCV oraz czesto wystepujgca utratg
stuchu i nieprawidtowosciami zrenic. W 15% przypadkow CMT1B wystepuje klasyczny fenotyp
CMT.
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