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Deformity patere u CMT radime
k neuromuskularnim deformitam

Mnohe z toho) co plati pro ND. platiJ pro deformity: patere u CMIT:

Obvykle zacatek v rannem detstvi (casneji nez idiopath: skol.)
Pozvolna progrese (tak jak progreduje zakiadni'neurol. onem.)
Progrese muze pokracovat i po dokonceni rustulskeletu

Casto deformity tézkého stupné (casto nad 40 st. dle Cobba)
Znacna variabilita co do tvaru krivek




Zakladni soubor pacientt

Celkem 245 pacienti s CMT

Pri podezreni na deformitu patere proveden dlouhy snimek patere

Deformita patere nalezena u 63 pacientu (26 %)




Zakladni charakteristika - 63 pacientli s CMT a
deformitou patere

Prumerny vek: 32 let

Vekove rozmezi: 13 - 76 let

Pocet zen: 40

Pocet muzu: 23

Pocet pac. do 20 let: 10

Pocet pacientt starsich 20/let: 53
Pocet pacientu ve veku 20— 40/ let: 31




Charakter deformit patere

Skoliozy - 38 pac. (60%0)
Kyfoskoliozy - 20 pac. (32%)

IZzolovane hrudni hyperkyfozy - 5 pac- (8%)




Tvar skoliotickych krivek

Znacna variabilita krivek
Jednoduche (26%0)
Esovite (67%)

Vicecetne (7%0)
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Izolovana hrudni hyperkyfoza (5 pacientu - 8%)
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Tize deformit (tize zakriveni - Uhel dle Cobba)

Skoliozy: 10 - 20 st.: 33 pac.
20 - 40 st.: 15 pac.
nad 40 st.: 10 pac.

Hrudni hyperkyfozy: 40 - 60 st.: 3 pac:
nad 60 st.: 2 pac.




Pac. E.K., 58 let
CMT1A
Skoliéza Thi 8 - 62 st.




Pac. H.M., 54 |et

CMT 1A

Hyperkyfoza: Th 5 — 100 st.
Skolioza: Th 9 — 45 st.




Pac. K.L. , 23 let

Mutace MPZ, DSS
Skoliéza Th 8 — 40 st.
Hyperkyfoza Th 8 — 82 st.




Pac. V.J., 48 let
CMT 1A

Skolioza Th 10— 90 st.

Dekompenzovana skolioza patere




Hodnoceni skupiny 63 pacientii s deformitou patere
dle prislusnosti k jednotlivym genotyptim

Genotyp

Pocet pacientu
celkem

Pocet pacientu s
deformitou p-

CMT 1A duplikace

117

35 (30°)

HNPP. delece

6

0

CMT X

42

7. (17%)

Mutace MPZ

20

8 (40%0)

Vzacne genotypy

3

3/ (38%)

Genotyp neznamy

52

10 (19%)

Celkem

63 (26%)




Familiarni vyskyt deformit patere v souboru

Zjisten v ramci genotypu CMT 1A a u mutaciigenu MPZ

U genotypu CMT 1A duplikace pozorovan ve 2 rodinach

U mutacr genu MPZ pozorovan ve) 3 rodinach




CMT 1A
lotec)

Pac. K. P. 22 let
CMT 1A
[Syn)
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K.V.- 51 let
K.L. - 22 let

CMiT- mutace MiPZ

CVIT-"mutace
MPZ !
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Obdobi vzniku deformit patere

U dedicne neuropatie se deformity patere rozvijeji v.casnem veku
a to i v predskolnim

1. dekada ziveta - 53 pac.
2. dekada zivota - 4 pac.

3. obdobi neupresneno - 6 pac.

Deformita patere jako prvni priznak onemocneni - 2 pacienti




Progrese deformit patere u CMT

Probiha nejvyrazneji v.obdobi riistu skeletu, ale muze pokracovat'i
po dokonceni rustu skeletu

Zachycena v nasem souboru u 4 pacientu

U'3 pacientu miadsich 20 /et
U 1 pacienta starsihio 20 /et




Rtg nalezy pacientt s progredujici deformitou patere

Muz 57 let Zer_|a 11 let Zena 16 let Zenai7 let
CMT 1A Dejerine-Sottas CMT 1A Mutace genu
Sy EGR

19.4.2002 15.10.2003

r 3 ;
4 |




Lécba deformit patere u CMT

Rehabilitace (vetsina z 52 pacientii)
Korzetoterapie (8 pacienti)

Operacni reseni (3 pacienti)




Souhrn

Deformity patere se vyskytuji u 26% pacientii s dedicnou
neuropatii

Deformity p. mohou byt hlavnim event. i jedinym priznakem
neuropatie

Nejcastejsi typ krivky je dvojita krivka s hlavnithrudni'krivkou; ale
objevuji se tez vicecetne skol. krivky a izolovane Th hyperkyfozy

Rozvoj nejcastejilv 1. dekade ziveta event. il predskolnimi veku
Progrese deformity p: je mozna il po dokonceni vyvoje skeletu

Nejzavaznejsi jsou deformity p. v ramci Dejerine-Sottas syndromu




Dekuji za pozornost
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