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Deformity pDeformity pááteteřře u CMT e u CMT řřadadííme me 
k k neuromuskulneuromuskuláárnrníímm

 
deformitdeformitáámm

MnohMnohéé z toho co platz toho co platíí pro ND platpro ND platíí i pro deformity  pi pro deformity  pááteteřře u CMTe u CMT ::

Obvykle zaObvykle začčáátek v ranntek v rannéém dm děětstvtstvíí ((ččasnasněěji neji nežž idiopathidiopath. skol.). skol.)
PozvolnPozvolnáá progrese (tak jak progreduje zprogrese (tak jak progreduje záákladnkladníí neurolneurol. . onemonem.).)
Progrese mProgrese můžůže pokrae pokraččovat i po dokonovat i po dokonččeneníí rrůůstu skeletustu skeletu
ČČasto deformity tasto deformity těžěžkkéého stupnho stupněě ((ččasto nad 40 st. dle asto nad 40 st. dle CobbaCobba))
ZnaZnaččnnáá variabilita co do tvaru kvariabilita co do tvaru křřivekivek



ZZáákladnkladníí
 

soubor pacientsoubor pacientůů

Celkem 245 pacientCelkem 245 pacientůů
 

s CMTs CMT

PPřři podezi podezřřeneníí na deformitu pna deformitu pááteteřře proveden dlouhý sne proveden dlouhý sníímek pmek pááteteřřee

Deformita pDeformita pááteteřře nalezena u 63 paciente nalezena u 63 pacientůů (26 %)(26 %)



ZZáákladnkladníí
 

charakteristika charakteristika --
 

63 pacient63 pacientůů
 

s CMT a s CMT a 
deformitou pdeformitou pááteteřřee

PrPrůůmměěrný vrný věěk: 32 letk: 32 let
VVěěkovkovéé rozmezrozmezíí: 13 : 13 -- 76 let76 let
PoPoččet et žžen: 40en: 40
PoPoččet muet mužůžů: 23: 23
PoPoččet et pacpac. do 20 let: 10. do 20 let: 10
PoPoččet pacientet pacientůů starstaršíších 20 let:  53ch 20 let:  53
PoPoččet pacientet pacientůů ve vve věěku 20 ku 20 –– 40 let:   3140 let:   31



Charakter deformit pCharakter deformit pááteteřřee

SkoliSkolióózy zy -- 38 38 pacpac. (60%). (60%)

KyfoskoliKyfoskolióózy zy -- 20 20 pacpac. (32%). (32%)

IzolovanIzolovanéé hrudnhrudníí hyperkyfhyperkyfóózyzy -- 5 5 pacpac. (8%). (8%)



Tvar skoliotických kTvar skoliotických křřivekivek

ZnaZnaččnnáá
 

variabilita kvariabilita křřivekivek

JednoduchJednoduchéé (26%)(26%)

EsovitEsovitéé (67%)(67%)

VVííceceččetnetnéé (7%)(7%)



Tvar skoliotických kTvar skoliotických křřivekivek

1. Jednoduch1. Jednoducháá
 

kkřřivkaivka

15 pacient15 pacientůů
 

(26%)(26%)

ŽŽena 18 letena 18 let
CMT 1ACMT 1A

ŽŽena 31 letena 31 let
CMT 1ACMT 1A

MuMužž
 

27 let27 let
CMT 2CMT 2



Tvar skoliotických kTvar skoliotických křřivekivek

2. Esovit2. Esovitáá
 

kkřřivka ivka 
(dvojit(dvojitáá

 
kkřřivkaivka))

39 pacient39 pacientůů
 

(67%)(67%)

ŽŽena, 32 letena, 32 let
CMT 1ACMT 1A

MuMužž, 29 let, 29 let
CMT  2CMT  2



Tvar skoliotických kTvar skoliotických křřivekivek

3. V3. Vííceceččetnetnáá
 

kkřřivkaivka

4 pacienti (7%)4 pacienti (7%)

MuMužž
 

26 let,26 let,
CMTCMT--

 
mutace MPZmutace MPZ



IzolovanIzolovanáá
 

hrudnhrudníí
 

hyperkyfhyperkyfóózaza
 

(5 pacient(5 pacientůů
 

--
 

8%)8%)

ŽŽena 50 letena 50 let
CMT mutace MPZCMT mutace MPZ

ŽŽena 53 letena 53 let
CMT mutace MPZCMT mutace MPZ



TTíížže deformit (te deformit (tíížže zake zakřřiveniveníí
 

--
 

úúhel dle hel dle CobbaCobba))

SkoliSkolióózy:zy: 10 10 -- 20  st.:  33 20  st.:  33 pacpac..
20 20 --

 
40 st.:  15 40 st.:  15 pacpac. . 

nad 40 st.:  10 nad 40 st.:  10 pacpac. . 

HrudnHrudníí hyperkyfhyperkyfóózyzy:: 40 40 -- 60 st.: 3 60 st.: 3 pacpac..
nad 60 st.: 2 nad 60 st.: 2 pacpac..



PacPac. F.K., 58 let. F.K., 58 let
CMT 1 ACMT 1 A
SkoliSkolióóza za ThTh

 
8 8 --

 
62 st.62 st.

62st.



PacPac. H.M., 54 let. H.M., 54 let
CMT 1ACMT 1A
HyperkyfHyperkyfóózaza: : ThTh

 
5 5 ––

 
100 st.100 st.

SkoliSkolióóza: za: ThTh
 

9 9 ––
 

45 st.45 st.

.

100st.
45st.



PacPac. K.L. , 23 let. K.L. , 23 let
Mutace MPZ, DSSMutace MPZ, DSS
SkoliSkolióóza za ThTh

 
8 8 ––

 
40 st. 40 st. 

HyperkyfHyperkyfóózaza
 

ThTh
 

8 8 ––
 

82 st.82 st.

40 st. 82 st.



PacPac. V.J., 48 let. V.J., 48 let
CMT 1ACMT 1A
SkoliSkolióóza za ThTh

 
10 10 ––

 
90 st90 st..

DekompenzovanDekompenzovanáá
 

skoliskolióóza pza pááteteřřee

90 st.



HodnocenHodnoceníí
 

skupiny  63 pacientskupiny  63 pacientůů
 

s deformitou ps deformitou pááteteřře e 
dle pdle přřííslusluššnosti k jednotlivým genotypnosti k jednotlivým genotypůůmm

GenotypGenotyp PoPoččet pacientet pacientůů
 celkem celkem 
PoPoččet pacientet pacientůů

 
s s 

deformitou p.deformitou p.

CMT 1A duplikaceCMT 1A duplikace 117117 35 (30%)35 (30%)

HNPP HNPP delecedelece 66 00

CMT XCMT X 4242 7 (17%)7 (17%)

Mutace MPZMutace MPZ 2020 8 (40%)8 (40%)

VzVzáácncnéé
 

genotypygenotypy 88 3 (38%)3 (38%)

Genotyp neznGenotyp neznáámýmý 5252 10 (19%)10 (19%)

CelkemCelkem 245245 63 (26%)63 (26%)



FamiliFamiliáárnrníí
 

výskyt deformit pvýskyt deformit pááteteřře v souborue v souboru

ZjiZjiššttěěn v rn v ráámci genotypu CMT 1A a u mutacmci genotypu CMT 1A a u mutacíí
 

genu MPZgenu MPZ

U genotypu CMT 1A duplikace pozorovU genotypu CMT 1A duplikace pozorováán ve  2 rodinn ve  2 rodinááchch

U mutacU mutacíí genu MPZ pozorovgenu MPZ pozorováán ve  3 rodinn ve  3 rodinááchch



PacPac. H.M. 54 let. H.M. 54 let
CMT 1ACMT 1A
(otec)(otec)

PacPac. H. P. 22 let. H. P. 22 let
CMT 1ACMT 1A
(syn)(syn)



K.V.K.V.--
 

51 let51 let
CMTCMT--

 
mutace mutace 

MPZMPZ
(matka)(matka)

K.L. K.L. --
 

22 let22 let
CMTCMT--

 
mutace MPZmutace MPZ

(syn)(syn)



ObdobObdobíí
 

vzniku deformit pvzniku deformit pááteteřřee

U dU děědidiččnnéé neuropatie se deformity pneuropatie se deformity pááteteřře rozve rozvííjejjejíí v v ččasnasnéém vm věěku ku 
a to i v pa to i v přřededšškolnkolníímm

1. dek1. dekááda da žživota ivota -- 53 53 pacpac. . 
2. dek2. dekááda da žživota ivota -- 4 4 pacpac. . 
3. obdob3. obdobíí neupneupřřesnesněěno no -- 6 6 pacpac. . 

Deformita pDeformita pááteteřře jako prvne jako prvníí ppřřííznak onemocnznak onemocněěnníí -- 2 pacienti2 pacienti



Progrese deformit pProgrese deformit pááteteřře u CMTe u CMT

ProbProbííhháá nejvýraznnejvýrazněěji v obdobji v obdobíí rrůůstu skeletu, ale mstu skeletu, ale můžůže pokrae pokraččovat i ovat i 
po dokonpo dokonččeneníí rrůůstu skeletustu skeletu

Zachycena  v naZachycena  v naššem souboru u 4 pacientem souboru u 4 pacientůů

U 3 pacientU 3 pacientůů mladmladšíších 20 letch 20 let
U 1 pacienta starU 1 pacienta staršíšího 20 letho 20 let



RtgRtg
 

nnáálezy pacientlezy pacientůů
 

s progredujs progredujííccíí
 

deformitou pdeformitou pááteteřřee

MuMužž
 

57 let57 let
CMT 1ACMT 1A

ŽŽena 11 letena 11 let
DejerineDejerine--SottasSottas

 sysy

ŽŽena 16 letena 16 let
CMT 1ACMT 1A

ŽŽena 17 letena 17 let
Mutace genu Mutace genu 
EGREGR



LLééččba deformit pba deformit pááteteřře u CMTe u CMT

Rehabilitace (vRehabilitace (věěttššina z 52 pacientina z 52 pacientůů))

KorzetoterapieKorzetoterapie (8 pacient(8 pacientůů))

OperaOperaččnníí řřeeššeneníí (3 pacienti)(3 pacienti)



SouhrnSouhrn

Deformity pDeformity pááteteřře se vyskytuje se vyskytujíí u 26% pacientu 26% pacientůů s ds děědidiččnou nou 
neuropatineuropatiíí

Deformity p. mohou být hlavnDeformity p. mohou být hlavníím event. i jediným pm event. i jediným přřííznakem znakem 
neuropatieneuropatie

NejNejččastastěějjšíší typ ktyp křřivky je dvojitivky je dvojitáá kkřřivka s hlavnivka s hlavníí hrudnhrudníí kkřřivkou, ale ivkou, ale 
objevujobjevujíí se tse tééžž vvííceceččetnetnéé skol. kskol. křřivky a izolovanivky a izolovanéé ThTh hyperkyfhyperkyfóózyzy

Rozvoj nejRozvoj nejččastastěěji v 1. dekji v 1. dekáádděě žživota event. i pivota event. i přřededšškolnkolníím vm věěkuku

Progrese deformity p. je moProgrese deformity p. je možžnnáá i po dokoni po dokonččeneníí vývoje skeletuvývoje skeletu

NejzNejzáávavažžnněějjšíší jsou deformity p. v rjsou deformity p. v ráámci mci DejerineDejerine--SottasSottas syndromusyndromu



DDěěkuji za pozornostkuji za pozornost
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