Autosomalna dominujaca polineuropatia Charcota,
Mariego i Tootha typu C
Kod Orpha: 100045 Kod OMIM: 608323

Opis choroby *

Definicja

*Autosomalna dominujgca polineuropatia Charcota, Mariego i Tootha typu C jest rzadkg
dziedziczng neuropatig ruchowo-czuciows, ktéra charakteryzuje sie posrednimi predkosciami
przewodnictwa we wtdknach ruchowych nerwu posrodkowego (ktore zwykle wynoszg od 25
do 60 m/s). Objawy kliniczne sg typowe dla umiarkowanie nasilonej, powoli postepujacej
postaci polineuropatii Charcota, Mariego i Tootha (ostabienie i zanik miesni oraz utrata czucia
w dystalnych odcinkach konczyn dolnych, ostabienie lub brak gtebokich odruchow
Sciegnistych, deformacje stop, zanik miesnia prostownika krotkiego palcow). W biopsji
nerwdw obserwuje sie zalezng od wieku degeneracje aksondéw, zmniejszong liczbe duzych
wiokien mielinowych, segmentalng remielinizacje i brak struktur cebulowatych.

Dane
Klasyfikacja Synonimy
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Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.
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