Charcot-Marie-Tooth betegség

A Charcot-Marie-Tooth betegség (CMT) 0roklbds, eérzy és mozgatd idegek
polyneuropathiaval jar6 megbetegedés. Genetikdetgahagyon 6sszetett, szamos génhiba
okozhatja a betegséget, ezért komoly diagnosztiiaivast nyljt az orvosoknak és a
molekularis biologusoknak. Magyarorszagon k6zed@.€rintett beteget feltételezhetiink.

Tiunetei
A polyneuropathia esetén tobb ideg egyidéjintettsége all fenn. A betegség tiinetei kozt

szerepel az izmok fogyasa (Un. golyalab deformig&gjyengulése (sarokra vagy labujjhegyre
allas nem kivitelezhét Ugyetlen mozgas, palackok kinyitasa vagy a gokdzdls nehezitett
lehet), az inreflexek cstkkenése vagy kieséseké&lest zavar (a tapintas vagy a fajdalom
érzése csbkken az érintetirterileteken, sotétben bizonytalanabb jaras),viélekilonbod
ortopédiai elvaltozasok (gerincferdulés, magas trikalapacsujj). A tlnetek tipusosan a
végtagok legtavolabbi pontjain jelennek megsebr, majd fokozatosan terjednek felfelé. A

betegség sulyossaga széles skalan mozog, és dsaiduklll is eltérhet.

A betegség altalaban fiatal fébh korban kezddik (CMT1 — 10-20 éves korban; CMT2 — 20-

30 éves korban), de megjelenhet barmely életkorban.

Tipusai
A karosodast tekintve a polyneuropathia érintheglashivelyt (CMT1 vagy demyelinizaciés

tipus), az idegrostot (CMT2 vagy axondlis tipugya ketbt egyszerre (CMTI, kevert tipus).

tamasztosejtek

A képen az idegrost felépitése lathato. Ashalvely korilbleli az idegrostot (axon), feladata
az idegi informécio terjedésének gyorsitdsa, anaséaelme és taplalasa. Az informéacio
aramlasa az idegroston keresztul torténik.



Autoszomalis €s nemi kromoszoman is obdklet a betegség, valamint lehet dominans vagy

recessziv is az orakdésmenet.
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Autoszomalis dominans orékliés esetén a hibas gén 50%-o0s eséllyel 6rokitbeabb.
llyenkor jellem#en a hordoz6 sziilis beteg, és az atérokités soran hibas gént kgptnagek
is beteg lesz. Autoszomalis recessziv édild esetében az egészsegeslsagly-egy hibas
gént hordoznak. Az a gyermekik lesz csak betedyilét hibas allélt 6rokol. A betegség

kialakulasanak esélye ebben az esetben 25%.

Kivizsgalas

A CMT kivizsgalasa a csaladi és Aaltalanos kort@téfelvételéevel valamint részletes
neurologiai vizsgalattal keddik. A vizsgalo orvos kivancsi lesz a tinetek fdl&sanak
kezdetére és a hasonl6 tinetekkel rendéliesalddtagokra is. A vizsgalat sordn a CMT
gyanujat elésorban az oOrokletesség, a gyengllt alsé végtagrzékor érintettsége és a
labdeformitasok vetik fel. Elektroneurografias (ENV&zsgalat segitségével megallapithato a
neuropathia tipusa. Fontos, hogy bizonytalan esetbreeuropathia egyéb okait is ki kell zarni,

igy szadmos mas diagnosztikus vizsgalat valhat srjdssé.

Kezelés
A Charcot-Marie-Tooth betegségre jelenleg ninceisgyogymaod. A CMT-s betegek ellatasa

az egyes orvosi szakteriletek kozés munkajan dlgpse folyamatban részt vesznek
neurolégusok, klinikai genetikusok, pszichiatere#topédusok, fizikoterapeutak. A kezelés f
pillérei a betegség romlasanak lassitasa, az éléséy javitasa és a sziimények megékése

rendszeres gyogytorna és fizioterapia segitségével.



Az izomgyengeség vagy izuleti helyzet- és mozgé&eétesi zavar kovetkeztében kialakult
jardsromlas tamogatasa torténhet gyogyaszati ssgdilgkkel (pl. peroneus enel
ToeOFF) vagy méretre késziilt afgkel, amelyek konnyebbé tehetik a mindennapos iédétty

Peroneus emélés ToeOFE

Rendszeresen végzett gyoégytorna segit az izonfemntartasaban, lassitia a betegség
elérehaladasat. ktéti korrekcioval stabilizalhato az also végtagyrigalhatd a deformitas, de
a mitét szikségessé valhat a betegség lassitasanakavkigyakult kontraktirak kezelése
céljabol is. Az orokletes polyneuropathiak a bekegegyedénél a mindennapi életvitelt
befolyasolo izileti és izom vagy neuropathias féjeenal tarsulhat, igy a fajdalomcsillapitok

adasa szukségessé valhat.

Bizonyos gyogyszerek, mint példaul egyes dagamsiedi szerek (vincristin), CMT-s
betegeknél a sulyos idegkérosité mellékhatasai suajoruan ellenjavalltak, mig szdmos mas
gyogyszer (pl. MO, metronidazol, nitrofurantion, statinok, sertalipedig a neuropathia

romlasat okozhatja.

Genetikai tanacsadas
Az elvégzett genetikai vizsgalat eredményét genetiinacsadas keretében lehet kozolni.

Ennek soran a betegre és a kovetkgeneracionak torténatadas valosziiségéél is
tajékoztatast ad a klinikai genetikus szakorvosntBit csaladok esetén letiség van a
csaladtagok vizsgalatara is. Csaladalapitasnahiayiteen ismert az érokletes polyneuropathia
hatterében all6 genetikai eltérés a émél, a magzatbdl vett genetikai mintabdl célzottan

megvizsgalhatd a keresett eltérés jelenléte.



Hasznos oldalak:
http://www.angyalszarnyak.hu/

http://rirosz.hu

http://www.cmtausa.org/




