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Co je choroba Charcot-Marie -Tooth ?

® Nejcastéjsi vrozena neuropatie v CR min./4000

® /1886 - poprve popsana 3 lekari soucasné

® dnes oznacuje skupinu klinicky podobnych nemoci,které se
odliSuji geneticky, elektrofyziologicky a biopticky

@ 2006 je znamo vice'nez 34 genu, jejichz mutace
pusobi 90% dédicnych neuropatii s riznym typem

w7/

dédiCnosti, stale rozmanitéjSi obraz a nove priznaky
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Jak muze byt nerv postizen?
postizeni-obalu (myelinu)
demyeliniza¢ni neuropatie\(hypertroficka) CMT typ 1

nebo
postizeni viakna (axonu)

axonalni ( neuralni) neugopatie % CMT typ 2

obvykle jsou postizeny obé struktury sssp problém
co je primarni proces ??? u pokrocilych stadii
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Jak se CMT projevuje klinicky

® postizeni —p alnich svalu — prepadavani Spick
nlikace PMP22

valu rukou




Klasifikace
hereditarnich neuropatii

Dosud

® /zpusob dédicnosti

€ klinicky obraz choroby

® elektromyograficke nalezy

Nove

® molekularni genetika

® odhaleni rozlisSnych genetickych defektu
® presneé rozliseni dalsich podskupin

XV.neuromuskularni sympozium,
Brno 2006 5



Klinické deleni hereditarnich
neuropatii-die P.J.Dycka (1993)

@ hereditarni motorické a sensorické neuropatie
(HMSN) - nejcastejsi - synonymem je C-M-T

® hereditarni motorické/neuropatie ( HMN )
(proximalni a distalni formy)

® hereditarni sensorické neuropatie ( HSN )

® hereditarni sensorické a autonomni neuropatie
( HSAN)

@ hereditarni neuralgicka amyotrofie ( HNA )
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Elektrodiagnostika CMT

verifikace neuropatie — CMT
rozliseni typu CMT 1 /demyel./ a 2 / axonalni/
odhaleni asymptomatickych forem v rodiné

vyskyt vice pfipadu v rodiné velmi dulezité

pro dg.dédicné neuropatiec =

odlisit dedicnheé a ziskané neuropatie,event.jejich
koincidenci ( deformita pes cavus )

( cMT 1A x CIDP, CMTX x CIDP, HNPP x MMN )
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Verifikace polyneuropatie-dif.dg.pes cavus
CIDP
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Asympt ické formy CMT neuropatie

NPP — matka a dcere

= .neuromuskulérns pozium,
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Pes cavus u CMT X-variabilita fenotypu

starsi/muz / mlada Zena
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Konduk¢ni studie u CMT 1.typu
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Konduk¢ni studie u CMT 2.typu

CMT 2.typ

MCYV medianus na predlokti
> 38 m/s (Dyck et al.)

.. 337mA| Recording Site

2mv

MCV — nevybavny CMAP ( Per)
- nizky CMAP a normalni
MCV (M,U,R)
SCV — Casto nevybavny (Sur,Per)
- lehke zpomaleni a nizky SNAP
( M,U,R)
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ElektrodiagnostikaCMT X — connexin 32

® Neuniformni\postizeni senzitivnich a
motorickych nervu - t€z2381 u muZu

® kombinované postizeni axonu a myelinu

® tezsi postizeni senzitivnich vliaken

® muze byt blok vedeni nebo temporalni
disperze CMAP

Cave:Cx32 exprimovan v CNS - BAEP
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CMT X —mtutace v genu pro Cx32

MCYV n.ulnaris BAEP 10 Hz
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Elektrodiagnostika - CIDP

Neuniformni‘nalezy v kondukcnich studiich
(multifokalni léze)

® zpomaleni MCV hlavne v proximalnich segmentech

® prodlouzeni minimalni latence viny F

® prodlouzeni DML

® bloky vedeni ( 15%) a temporalni disperze CMAP
(20% )
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MCYV n.ulnaris=CIDP MCV n.ulnaris — CMT 1.typ

MNC Record Ulnar nerve .R 16:22:29 MNC Record Uinar nerve R 16:27:18
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Kondukcni studie
HNPP MMN

Neuniformni postizeni Neuniformni postizeni

& zpomaleni MCV v & /' mimo anatomické uziny
anatomickych uzinach

® / temporalni disperze CMAP: - ® pritomnost'kondukénich blokd a
neni vyjimkou temporalni disperze

® abnormni SNAP ® Normalni senzitivni

neurogram
® Inching v uzinach —

multifokalni léze
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Kondukc¢ni studie
HNPP MMN
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Inching n:ulnaris v lokti

Nicolet Viking IV Nicolet Biomedical Nicolet Viking IV Nicolet Biomedical
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Intermediarni formy CMT pri
EDX testovani

® MCV n.medianus na predlokti 35 - 45 m/s
® ruzne genotypy
duplikace PMP 22 wmp |/|pZ =mmp (Cx 32
=) CMT 2 (neznamy genotyp)

® zajimava skupina elektrofyziologického
fenotypu — proc se liSi od klasickeho EDX
fenotypu ??7?
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Proximalni stimulace u CMT

® Atrofie distalnich 'svalu nohy a ruky s nelze

spolehlive hodnotit primarni/demyelinizaci pro nizkou
A-CMAP

® Reseni : proximalni stimulace ( koleno, loket,paze) a
registrace z proximalnich svalu ( TA, flexory ruky)

@ Stejna distance ( mm) — pDML (ms) ??? ( byva
zkracena proti obvyklié dDML ) , ale Ize hodnotit
primarni demyelinizaci
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Cile EMG u CMT

1.korelace fenotypu a genotypu (nejen odlisit CMT 1 a
CMT 2) mmmdp odliSit\'subtypy CMT\1=mp  cilena DNA
analysa k prukazu mutace /dalSich\ myelinovych genu

2.hodnoceni progrese choroby ===p subjektivni
vs objektivni ( zmény amplitudy CMAP, MUNE)

3.vyzkum vlivu ruznych typu mutaci v riznych genech

na EMG fenotyp (intermediarni formy v kondukénich
studiich)
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