Opis choroby *
Definicja

*Autosomalna dominujgca choroba Charcota, Mariego i Tootha typu D jest rzadkg dziedziczng
neuropatig ruchowo-czuciowg, ktoéra charakteryzuje sie posrednimi predkosciami przewodnictwa
we wtéknach ruchowych nerwu posrodkowego (zwykle miedzy 25 a 45 m/s) oraz objawami
degeneracji aksonalno-demielinizacyjnej bez obecnosci struktur cebulowatych w biopsji nerwéw.
W obrazie klinicznym obserwuje sie typowe objawy choroby Charcota, Mariego i Tootha o réznym
nasileniu (postepujgce ostabienie i zanik mies$ni oraz utrata czucia w dystalnych odcinkach
koriczyn, ostabione lub nieobecne odruchy gtebokie oraz deformacje stop). W niektérych
rodzinach wystepujg dodatkowe objawy, obejmujace wyniszczajacy bol neuropatyczny i tagodne
posturalne/kinetyczne drzenie kohczyn gornych.
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