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HEREDITARNI NEUROPATIE
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Hereditarni neuropatie jsou nejcastéjsi geneticky podminéné nervosvalové onemocnéni a piedstavuji klinicky, histologicky
a geneticky heterogenni skupinu. Prevalence je priblizné 1:2500. Nejcastéjsi forma, ktera postihuje senzitivni i motorické
nervy se nazyva choroba Charcot-Marie-Toothova (CMT) neboli hereditarni motoricka a senzitivni neuropatie (HMSN).
Manifestace nemoci je nejcastéji v 1. a 2. dekadé, zahrnuje atrofie a slabost distalnich svali dolnich koncetin, deformity nohou
(pes cavus), casto areflexii na dolnich konéetinach a lehké poruchy citi puncochovitého typu. Hlavni diagnostickou procedurou
je elektromyografie. Klasifikace hereditarnich neuropatii je zalozena na molekularné genetickém priikazu kauzalni mutace
(dosud vice nez 40 znamych geni). Lécba je rehabilitacni, proteticka a ortopedicka. Prognoza pacientu je sice prizniva, nebot
neuropatie nezkracuji béznou délku Zivota, ale vyznamné ovliviuji jeho kvalitu.
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HEREDITARY NEUROPATHY

Hereditary neuropathy is the most common inherited neuromuscular disease. The prevalence is approximately 1:2500.
The most common subtype is called Charcot-Marie-Tooth disease and affects motor and sensory nerve fibres. In most cases
clinical symptoms involve atrophies of distal feet muscles, feet deformities and absent ankle reflexes. The classification
is based on nerve conduction velocity - type 1 - demyelinating - motor conduction velocity less than 38 m/s and type 2 - axonal
- above 38 m/s. The molecular geneticists discovered more than 40 genes with different causative mutations and have made
a major contribution to molecular genetics classification of the CMT disease. The current therapeutic approach is based
on physiotherapy, prosthetic and orthopaedic treatment because causative treatment does not exist. Prognosis of CMT patients
is relatively good because the standard life expectancy is not impaired but has a big impact on the quality of life.
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Uvod

Hereditarni neuropatie jsou heterogenni skupinou cho-
rob perifernich nervii s riznym typem dédi¢nosti, klinic-
kym obrazem, elektrofyziologickymi a bioptickymi nalezy.
Poskozen miize byt primarné€ axon nebo myelin a béhem
nemoci se postizeni obou struktur kombinuje. Hereditar-
ni neuropatie se vyskytuji bud’ jako samostatné onemocné-
ni (bez dalSich pridruzenych organovych poruch) nebo
pfichazi v ramci dalSich neurogenetickych onemocnéni
napf. spinocerebellarni ataxie, Friedreichova ataxie, fa-
miliarni amyloidoza nebo leukodystrofie. Nejcastéjsi for-
ma hereditarni neuropatie byla popsana vr. 1886 soucasné
dvéma Francouzi J. Charcotem a P. Mariem” a nezavis-
le na nich AngliCanem H. Toothem®. Na jejich pocest
byla tato choroba oznacena jako Charcot-Marie-Toothova
nemoc (CMT choroba). Prevalence hereditarnich neuropa-
tii je 1:25009.

Klinické nalezy u hereditarnich neuropatii

Hlavni pfiznaky zahrnuji kombinaci postiZeni perifer-
niho senzitivniho i motorického neuronu, které je zavis-
1¢ na délce nervového vlakna. Svalové atrofie a slabost
postihuji nejprve drobné svaly nohou, pozdéji peroneal-
ni svaly. Dusledkem postiZeni drobnych svalli nohou se
vyviji deformity nohou, nej¢astéji pes cavus. Poruchy ¢iti
jsou mén¢€ napadné nez u ziskanych neuropatii a zahrnuji

hlavné€ poruchu hlubokého ¢iti. Typické klinické prizna-
ky vétSiny pacientli s hereditdrni neuropatii shrnuje
tabulka 1.

Nejcastéjsi fenotypy choroby Charcot Marie Tooth
1. Autozomdlné dominantni _demyelinizacni _formy CMT
(CMT1A4D)

CMT1 AD fenotyp zahrnuje jak ,klasické* lehké
az stredn€ tézké formy CMT (tabulka 1), tak tézké demyeli-
niza¢ni neuropatie napf. Dejérine Sottastiv syndrom (DSS)
a kongenitalni hypomyelinizaci (CH), spojené s casnym na-
stupem priznak a imobilizaci jiZ v ranném détstvi.

Tabulka 1. Nejcastéjsi klinické symptomy hereditarnich neuropatii

1. manifestace na pfelomu 1. a 2. dekady u obou pohlavi
2. atrofie drobnych svalli nohy, déle peronedlni atrofie, pozdéji atrofie Iytek
a drobnych svalli ruky
. pes cavus a kladivkové prsty, pozdéji otlaky na zevnich hranach nohou
. areflexie L2/S2 u CMT 1 obvykla, u CMT 2 méné Casta
. porucha chtize s pfepadavanim Spicek nohou tzv. stepaz nebo ¢api chlize
. horsi stabilita pfi svalové slabost, deformité nohou a poru$e propriorecepce
. relativné malé poruchy citlivosti na DK (asi 70 %)
. normalni intelekt a délka Zivota
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Méné casté klinické pfiznaky CMT choroby (vazané jen na urcité formy CMT)

1. porucha sluchu (CMT1X)

2. porucha pupilami reakce (CMT2-MPZ)

3. trofické ulcerace na plantéch a prstech nohou (HSN1, CMT2B)
4, skoliéza (CMT1- MPZ, CMT 4 - SH3TC2)
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Obrazek 1 Typické pfiznaky CMT choroby: A-B — deformita nohou pes cavus,
C atrofie a slabost peronealnich svald, D atrofie drobnych svalli rukou a poru-
cha motoriky prsti

CMTIA

Nejcastéjsi forma CMT choroby a predstavuje asi 70 %
demyeliniza¢nich CMT1 neuropatii. Je zplisobena tan-
demovou duplikaci o velikosti 1.5Mb v genu
pro PMP22(4). V 75 % pripadi je nastup nemo-

hypotonie a svalovych atrofii byva neuropatie asociovana
s poruchou sluchu, ptozou a nystagmem. Elektrofyziologic-
ky se vyznacuje extrémné pomalymi rychlostmi vedeni pod
10m/s a nevybavnymi senzitivnimi neurogramy. Tato tézka
forma miize byt zpisobena mutacemi v riznych genech na-
pt. PMP22, MPZ, EGR? ¢i PRX (tabulka 2). D&di¢nost je ob-
vykle AD, ale pro Cetné de novo mutace se setkavame i se
sporadickymi pripady.

Hereditarni neuropatie s tendenci k tlakovym parézim
(HNPP, tomakulozni neuropatie)

HNPP, nejlehé¢i forma CMT choroby, je zplso-
bena deleci 1.5Mb v PMP 22 genu na chromozomu
17p11.2-p12®. Klinické potize se manifestuji nejcastéji
na konci druhé a ve tfeti dekadé, vyjimeéné€ v deétstvi.
Typickym projevem choroby jsou nebolestivé rekurent-
ni parézy ruznych perifernich nervid, nejcastéji n.ul-
naris, n.peroneus Ci brachialni plexus.Parézy nerva
vznikaji akutné ve vazb€ na fyzickou zat€Zz a anatomic-
kou lokalizaci (zapésti, loket, koleno). Délka trvani

Tabulka 2. Molekularné geneticka klasifikace nej¢astéjsich forem CMT neuropatie(®?

ci na pfelomu 1. a 2. dekady, s rychlym rozvo- [cyr Lokus Gen Produkt oMIM
jem deformity nohou pes cavus s kladivkovymi | cMT1A 17p11.2-p12 PMP22 Periferni myelin protein 22 118220
prsty, zkracenim Achillovy Slachy, svalovymi | CMT1B 10922-923 MPZ Myelin protein zero 118200
atrofiemi drobnyCh svald nohou, pOZdé_]l pe- CMT1C 16p12-p13 SIMPLE/LITAF | SIMPLE 601098
ronealnich a Iytkovych svald. Postizeni rukou gm;}g 13‘4;"11 '2‘122 Eﬁggz gar!?f growth lr?SpO”S? pz“z)te'” 2 ?:)526273
se objevuje pozd¢€ji. Poruchy ¢iti jsou subjek- p1i. S I Dl
. VJ . ) . P . ! Y . . ) CMT1F 8p21 NEFL Neurofilament triplet L protein 607684
tivné vnimany jen lehce. Progrese chabé kvad- CMT2A 1036 MEN-2 Mitofusin 2 18210
ruparézy je pomala a vétsina jedincti s CMTIA  Foymo™ | 3g21 RAB7 Ras-related protein Rab-7 600882
si udrzi schopnost samostatné chiize do stafi. |cMT2B1 | 1g21.2 LMNA Lamin A/C 605588
Pfiznacna pro tuto formu je vyrazna variabili- | CMT2B2 | 19g13.3 277 277 605589
ta fenotypu. Pozorovali jsme jedince u kterych | CMT2C 12923-g24 wor vl 606071
pfitomnost CMT neuropatie dokazovala pouze | CMT2D | 7pt4 GARS Glycy-RNA syntetdza 601472
areflexie L5/S2, elektromyografie a DNA ana- CMT2E/F1 | 8p21 NEFL Neurofilament tnplet L protein 607684
IVza. ale také iedince s tézkou paraparézou dol- CMT2F 7q11-g21 HSPB1 Heat-shock protein B1 606595
yza, ale fake)  lezkou parap " [cMm2G | 12q12-q13 27 277 608591
nich koncetin, schopnych chiize jen s dopomoci [y 1922 MPZ Myelin protein zero 118200
francouzkych holi a v n&jtézsi formé byl pacient | guT2J 122 MPZ Myelin protein zero 118200
nékolik let zavisly na non invazivni plicni ven- | CMT2K 8q13-q21.1 GDAP1 Ganglioside-induced diff.protein | 214400
tilaci (BiPAP) pro 1ézi n.phrenicus v ramci | CMT2L 12924 HSPB8 Heat shock protein B8 608673
CMT nemoci (obrazek 1). CMT4A 8q13-g21 GDAP1 Gangliosidg-induced diff.p.rotein 214400
PestoZe se jednd o geneticky vyrazné hetero- CMT4B1 11913 MTMR2 Myotupulgnn-related protein 2 601382
enni skupinu chorob. klinickV fenotvp ie rela- CMT4B2 11p15 SBF2/MTMR13 | SET binding factor 2 604563
genn N pinu CAOroD, g fi’ ) “f”h " [omTac | 5q32 SH3TC2 SH3TC2 601596
tivne homogenni a mutace v rade ruznych genu - ['oyrgp | gqo4 NDRGI NDRG1 protein 601455
mohou konvergovat do velmi podobného klinic-  |'omr4e | 10921-g22 EGR2 Early growth response protein 2 | 607678
kého obrazu. Na druhé strané existuje vyraz- | CMT4F 19q13.1 PRX Periaxin 145900
na variabilita fenotypu nejen mezi rodinami se | CMT4G 10923.3 777 272 605285
stejnou mutaci, ale i v ramci jedné rodiny. Jako | CMT4H 12p11.21-g13.11 | FGD4 FRABIN 609311
pficina pfirozené progrese choroby a zhor§eni |CMT4J | 621 FIG4 FIG4 : 611228
klinickych pfiznakii behem Zivota se povazu- CMTX Xq1341 GJB1 Gatf]unf:tlon prote|n,px32 302800
. . ., i HNPP 17p11.2-p12 PMP22 Periferni myelin protein 118220
je chronicko progresivni axonalni degenerace
Seznam zkratek:

v perifernich nervech.

PMP22-peripheral myelin protein 22, MPZ—myelin protein zero, SIMPLE —small integral mem-

brane protein of late endosome, Cx32-connexin32, EGR2-early growth response 2 gene,

Dejérine-Sottasuy syndrom (DSS, HMSN I11)
Predstavuje velmi Casnou a té€Zkou formu

CMT1 neuropatie s opozdénim vertikalizace

a samostatné chize ditéte. Kromé povSechné

GDAP1-ganglioside-induced differentiation-associated protein-1, MTMR2-myotubularin-re-
lated protein-2, NDRG1-N-myc-downstream regulated gene 1, RAB7-small GTP-ase late
endosomal protein gene 7, GARS—-glycyl tRNA synthetase, NEFL—neurofilament light chain,
LMNA -lamin A/C, MFN-2-mitofusin-2, SH3TC2-SH3 domain and tetratricopeptid repeat do-
main 2, PRX-periaxin.
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paréz je variabilni v rozmezi nékolika dnd az tydna
a uprava motorického ¢i senzitivniho deficitu je obvyk-
le dobra, ale po opakovanych atakach zustava reziduum.
Elektrofyziologické nalezy prokazuji asymetrické postize-
ni perifernich nerva s akcentaci v anatomickych uzinach.
V nervové biopsii nachazime fokalni ztlu§téni myelinu -
tomakula. HNPP ma relativné benigni priibéh a pfiblizné
10-15 % nositelti delece ztistava asymptomatickych. Podle
naSich zkuSenosti je nezbytné vysetfit i ty ¢leny rodiny,
ktefi neudavaji neuropatické potize.

2. Autozomdlné dominantni axondlni formy CMT (ADCMT2)

CMT?2 je méné€ Casta forma nez CMT1, nebot predsta-
vuje asi 30 % vSech CMT neuropatii®. Pfiznaky nastupuji
pozdéji, svalové atrofie na dolnich koncetinach jsou vyraz-
néjsi, deformita nohy typu pes cavus je vzacna a naopak re-
flexy L2/S2 jsou Casto vybavné.

CMT24

Predstavuje asi 20 % vSech CMT?2 neuropatii a je zpt-
sobena mutaci v genu pro mitofusin-2 (MFN2). Pozorova-
li jsme jednak fenotyp s ¢asnym nastupem priznaki (jiz
v 1. dekadé¢), s tézSimi atrofiemi a rychlejsi progresi chabé
kvadruparézy - hrubé poruchy motoriky prsti na rukou,
vyrazna stepaz pri chiizi s pomoci francouzskych holi jiz
ve 3. dekadé, instabilita s astymi pady, nutnost mechanic-
kého voziku v 5. dekad¢€ a jednak fenotyp s pozdéjSim na-
stupem nemoci (3.-4. dekada), uSetfenim drobnych svali
rukou a s pozvolnou progresi chabé kvadruparézy (samo-
statnd chlize mozna az do 5. dekady). U obou forem jsou
napadné atrofie svalstva nohou, chybéni pes cavus a po-
ruchy chize (stepaz). Elektrofyziologické studie prokaza-
ly motorické rychlosti vedeni pro n.medianus na predlokti
vrozmezi 40-64 m/s s velmi nizkou amplitudou CMAP, ne-
vybavné odpovédi pri stimulaci motorickych nervii na dol-
nich koncetinach a chybéni senzitivnich akénich potenci-
ald pro n.suralis. Mnoho novych sporadickych a tézkych
pripadu je zplisobeno de novo mutacemi MFN2. Tato forma
vyrazné zhorSuje kvalitu Zivota jiz v détském véku, rych-
le progreduje v dobé dospivani a vyZaduje intenzivni pro-
tetickou péci.

3. Xvdzand forma CMT (CMTIX) - intermedidrni

X vazana forma CMT choroby je druhou nejcastéjsi
formou a predstavuje asi 7-10% vSech CMT neuropatii”.
Kauzalni mutace postihuji gen gap junction Bl (GJBI)
v lokusu Xql3.1®, ktery koduje protein connexin32
(Cx32)®(tabulka 3).

Tabulka 3. Charakteristiky hereditarni neuropatie CMT1X

1. v rodiné neni mozny pfenos vlohy z otce na syna

. postizeny muz bude mit postizené vSechny dcery, ale ani jednoho syna

. postizena matka muze prenést viohu na syna i dceru s rizikem 50 %

. Muzi jsou postizeni dfive a vice nez Zeny (pes cavus)

. elektrofyziologické abnormity u muzi odpovidaji demyelinizacni formé
CMT1, zatimco u Zen formé axonalni CMT2

6. t&Z5i postizeni u Zen je mozné pravdépodobné diky X-inaktivaci, kdy pouze

€ast myelinizujicich Schwannovych bunék exprimuje mutovanou GJB1 alelu

R WN

CMTI1X je jednou z mala forem CMT choroby s mani-
festnim postizenim CNS. Klinicka manifestace se proje-
vuje pouze u muzil a pfedstavuje ji percepCni hypakuze
lehkého stupné. K detekci subklinickych 1ézi CNS slouzi
sluchové evokované potencidly (BAEP) nebo magneticka
rezonance mozku (MRI)“%!) (obrazek 2).

Obrézek 2. Rozdilny stuper deformit nohou u muze a zeny s CMT1X

Hereditarni motorické neuropatie (HMN)

Hereditarni motorické neuropatie jsou heterogenni sku-
pinou chorob s exkluzivnim postizenim motorické Cas-
ti periferniho nervového systému. Obvykle jsou rozdéle-
ny na proximalni formy, tj. klasické spindlni svalové atrofie
(SMA) a distalni formy tj. distdini hereditarni motorické neu-
ropatie (distalni HMN), které odpovidaji CMT chorobé€ (spi-
nalni forma CMT).

V Ceské republice jsme identifikovali rozsahlou rodi-
nu s distalni HMNII, u které byl ve spolupraci s belgic-
kymi neurogenetiky posléze identifikovany lokus 12q24.3
a gen pro heat shock protein22 (HSP22). Tato forma je cha-
rakterizovana AD typem dédi¢nosti, nadstupem priznakl
v dospélosti (nejpozdéji do 30 let), s primarnim oslabe-
nim a atrofiemi extenzort palce a nohy a rychlou progre-
si v prvnich péti letech od pocatku pfiznakt. U starSich
jedinct (5-6. dekada) je jiz tézka chaba paraparéza s imo-
bilizaci a upoutanim na vozik. V objektivnim nalezu jsme
v Casnych stadiich nemoci pozorovali Zivé patelarni refle-
xy (L2/4), bez pozitivnich pyramidovych jevi. Deformity
nohy pes cavus jsme nezjistili.

Hereditarni senzitivni neuropatie (HSN, HSAN)

Tato skupina neuropatii je klinicky i geneticky hetero-
genni a jejich pri¢inou je neurogenni 1éze, postihujici pre-
dilekéné senzitivni a autonomni nervy. Fenotyp je urCen
progresivni poruchou v§ech modalit Citi, zejména algické-
ho a termického a chronickymi ulceracemi prsti dolnich
koncetin (ulceromutilujici formy HSN). Spontanni fraktu-
ry a neuropatické artropatie jsou ¢astou komplikaci, ktera
vede k amputacim. Autonomni pfiznaky jsou variabilni
a provazi pouze né€které typy HSN. Krom¢ postiZeni senzi-
tivnich vlaken jsou soucasti fenotypu distalni svalové atro-
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fie a svalova slabost, ktera je zfetelna (zakopavani, distor-
ze hlezen) a pilisobi tak obtize s odliSenim HSN od CMT
choroby. Nastup prvnich pfiznaktt HSN je obycCejn€ v do-
spélosti ve 3. dekadé, ale byly popsany i kongenitalni a ju-
venilni formy (obrazek 3).

Obrazek 3. HSN1 - ulcerace pod hlavi¢kou |.metatarzu a na palci

Klasifikace hereditarnich neuropatii

Pivodni klasifikace v 60. letech minulého stoleti byla
zaloZena na typu dédi¢nosti, klinickém obrazu a histolo-
gickych nalezech. Pozdéji byla doplnéna elektrofyziologic-
kymi nalezy, které umoznily rozliSovat hereditarni neuro-
patie na dva zakladni typy: typ 1 - demyelinizac¢ni a typ 2
- axonalni. Molekularné geneticka klasifikace z 90. let neni
dosud ukoncena a je dopliovana diky novym poznatkiim
v oblasti molekularni genetiky (tabulka 4).

Tabulka 4. Klasifikace hereditarni neuropatii dle P. J. Dycka a E. H. Lamberta®

1. hereditami motorické a senzitivni neuropatie (HMSN=CMT)
2. distaini hereditarni motorické neuro(no)patie (HMN)
3. hereditarni senzorické neuropatie (HSN)

Geneticka klasifikace vychazi ze svétové databaze geno-
vych mutaci, ktera je k dispozici na internetové adrese
http://molgen-www.uia.ac.be/ CMTmutations/ od roku 1997
a je pravidelné dopliovana. Soucasna geneticka klasifikace
je zaloZena nejen na typu dédicnosti, ale predevS§im na roz-
poznani kauzalnich gent, jejichZ mutace jsou zodpovédné
za vznik uréitého typu neuropatie. V plném rozsahu tato
klasifikace presahuje moznost zapamatovat si vSechny ty-
py CMT (tabulka 2).

Elektrodiagnostika hereditarnich neuropatii
Zakladni diagnostickou procedurou u hereditarnich neu-

ropatii jsou konduk¢ni studie a jehlova elektromyografie,

které maji splnit nasledujici ukoly:

1. objektivné potvrdit pfitomnost neuropatie

2. rozliSit postizeni myelinu (CMT 1) od postizeni axonu
(CMT 2)

3. odhalit dosud asymptomatické formy CMT u dalSich
rodinnych prislusnika

4. mapovat prirozenou progresi choroby v dusledku axo-
nalni degenerace ve follow up sledovani (postupny po-
kles amplitudy CMAP)

Prioritni jsou kondukéni studie senzitivnich (SCV)
a motorickych (MCV) nervovych vlaken. Kli¢ovym para-

metrem k odliSeni CMT1 a CMT?2 je motoricka rychlost
vedeni (MCV) n.medianus na pfedlokti. MCV <38m/s
svédc¢i pro CMT1, MCV >38m/s svédci pro CMT2.

Molekularni genetika a genetické poradenstvi u hereditar-
nich neuropatii

V uplynulé dekadé se molekularni genetika stala integ-
ralni soucasti diagnostického algoritmu hereditarnich neu-
ropatii. Dédi¢nost CMT choroby respektuje principy men-
delovské dédi¢nosti a je dédi¢nad nejcastéji autozomalné
dominantné (CMTI1 a CMT2), dale gonozomalné domi-
nantné (CMTI1X) a autozomalné recesivné (CMT4)(213,
Indikace a cileni DNA analyzy jsou zaloZené na detailnich
znalostech fenotypu jednotlivych forem, typu dédi¢nosti,
elektrofyziologickych studiich a ¢etnosti vyskytu jednotli-
vych mutaci v populaci. Zakladni problém pro spravné cile-
ni molekularn€ genetického vySetfeni je v tom, Ze na jedné
stran€¢ nachazime relativn€ homogenni fenotyp, tj. muta-
ce v riznych genech konverguji do podobného fenotypu,
na strané druhé dochazi k diverzifikaci fenotypi, presto-
Ze jsou zpusobené kauzalnimi mutacemi v jednom genu.
Typickym prikladem jsou mutace v PMP22 genu, kdy dupli-
kace je pri¢inou klasické formy CMT1A, delece je pri¢inou
HNPP a bodové mutace vedou bud’ k heterozygotni formé
HNPP nebo Dejérine Sottasovu syndromu ¢i kongenitalni
hypomyelinizaci (tabulka 5).

Tabulka 5. Nezbytné informace pro molekularné genetické vysetfeni u CMT
choroby

1. precizni rodinnd anamnéza s nakreslenim rodokmenu. DUleZité je nespolé-
hat se na tdaje pacient(i napf. o vyskytu deformit nohou v roding, ale radéji
rodinné pfisludniky vySetfit. Obrazek rodokmenu je lepsi nez slovni popis
vyskytu choroby v roding.

2. urcit vék nastupu prvnich pfiznakt choroby

3. spolehlivé elektrofyziologické vySetieni s uréenim typu demyelinizaéni nebo
axonalni léze (nejlépe je k Zadance pfiloZit protokol o elektrofyziologickém
vySetieni)

V soucasné dobé je na uzemi Ceské republiky v DNA
laboratori 2. 1ékarské fakulty UK a FN Motol pod vede-
nim doc. MUDr. P. Seemana, Ph.D mozZnost vySetfit na-
sledujici geny:

PMP22, MPZ, LITAF/SIMPLE, EGR2, PRX, MFN-2,
RAB7, lamin A/C, GDAPI, GJBI, SH3TC2, HSP22 a HSP27
Zadanky k DNA analyze jsou k dispozici na webovych
strankach www.c-m-t.cz.

Pravdépodobnost detekce kauzalni mutace klesa
pod 5%, pokud se vylou¢i mutace v PMP22, GJBI, MPZ
a MFN-2 genech. Pokud DNA analyza neprokdze kauzal-
ni mutaci zodpovédného genu, neni diagnoza CMT choroby
wloucéena. U zavainych forem hereditarnich neuropatii
(napt. CMT2A, distalni HMN, HSN) je mozné indikovat
prenatalni nebo preimplantaéni DNA diagnostiku.

Terapeutické strategie u hereditarnich neuropatii
Hereditarni neuropatie jsou typickym pfipadem mezio-

borové diagnozy, kdy se na 1é¢bé podili neurolog-ortoped-

-protetik-fyzioterapeut-ergoterapeut.
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Rehabilitacni lécba, protetika a lizeniska lécba

Cilem rehabilitace je udrzet co nejlepsi kvalitu hybnos-
ti a stability pfi stoji a chlizi, prevence (terapie) kloubnich
a vertebrogennich bolesti, udrzeni dobré télesné kondice
a funkce kardiovaskularniho aparatu a zajiS§téni pacienta
protetickymi pomutckami.

Zakladem rehabilitace je individualni cviceni s fyzio-
terapeutem, senzomotoricka stimulace a reflexni loko-
moce podle Vojty. Protetické zajisténi'® je nutné u vétsi-
ny pacientll, zejména se jedna o ortopedické vlozky, které
se zhotovuji na podkladé vZidy nové odebranych mérnych
podkladt. Peronedlni parézu ovliviiujeme nejcastéji elas-
tickou ortézou, peronedlni paskou nebo pevnou ortézou
typu AFO (ankle-foot orthosis). Lazenska péce o CMT
pacienty je nedilnou souéasti zdravotni péée. V Ceské re-
publice jsou to Janské Lazné€ a Velké Losiny.

Ortopedicka operacni lé¢ba

Ortopedicka operac¢ni 1écba CMT se tyka predevSim
oblasti nohy. Podle dominujiciho patologického obrazu
se provadi kombinované opera¢ni vykony na mékkych
tkanich, skeletu a kloubech. Taktika 1é¢eni vychazi z in-
dividuality a potfeb pacienta a z prognozy dal§iho vyvoje
postiZeni. Pro strategii nasi ortopedické 1é¢by je charakte-
risticka kombinace operaci od jednodussich (mékké tkané,

za krokem, se snahou o maximalni korekci deformity®.
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