Opis choroby *
Definicja

Choroba Charcota, Mariego i Tootha typu 1D (CMT1D) to posta¢ CMT1 (sprawdz ten termin)
spowodowana mutacjami genu EGR2 (10g21.1) ze zmiennym nasileniem objawoéw i wiekiem
zachorowania (od wieku niemowlecego po dorostosc), ktora najczesciej objawia sie
nieprawidtowosciami chodu, postepujgcym zmeczeniem i ostabieniem dystalnych miesni konczyn,
z mozliwym pézniejszym udziatem miesni proksymalnych, znieksztatceniem stop i znacznym
zwolnieniem predkosci przewodzenia nerwowego. Do objawéw dodatkowych moze nalezec
skolioza, zaburzenia nerwdw czaszkowych, takie jak podwojne widzenie oraz obustronne
porazenie strun gtosowych.

Dane
Klasyfikacja Synonimy
Choroba CMT1D
CMT1D
Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10
101084 607678 G60.0
Kod ICD11
8C20.0
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