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kry wa się po więk sze nie ner wów ob wo do wych, któ re od zwier cie dla
seg men tar ną de mie li ni za cję i re mie li ni za cję, wraz z po wsta wa niem
struk tur ce bu lo po dob nych wi docz nych w biop sji ner wu.

Dzie dzi czo ną au to so mal nie do mi nu ją co de mie li ni za cyj ną CMT
(CMT1) dzie li się na ty py A, B, C, D i F w za leż no ści od wy ni ku ba -
da nia ge ne tycz ne go. Naj częst sza jest CMT1A (po ło wa wszyst kich
przy pad ków CMT), któ ra jest zwy kle spo wo do wa na du pli ka cją ge -
nu biał ka ob wo do wej mie li ny PMP22 o wiel ko ści 1,5 Mb na chro -
mo so mie 17p11.2, ale nie któ re przy pad ki są spo wo do wa ne mu ta cja -
mi punk to wy mi. De le cje w tym sa mym lo cus po wo du ją na to miast
dzie dzicz ną neu ro pa tię z po dat no ścią na po ra że nia z uci sku (patrz
po ni żej). CMT1B prze bie ga cię żej i jest spo wo do wa na mu ta cja mi
ge nu biał ka mie li ny P0 na chro mo so mie 1q22. In ne ge no ty py CMT1
są bar dzo rzad kie.

CMT dzie dzi czo na w spo sób do mi nu ją cy sprzę żo ny z płcią
(CMTX1) bar dzo przy po mi na CMT1A. Cho ro ba jest spo wo do wa na
mu ta cja mi punk to wy mi w ge nie ko nek sy ny 32 na chro mo so mie Xq13
(ryc. 2-18). CMT dzie dzi czo na re ce syw nie w spo sób sprzę żo ny z płcią
jest cięż ką i bar dzo rzad ką cho ro bą, ogra ni czo ną w du żej mie rze do
nie mow ląt i dzie ci. Dzie dzi czo na au to so mal nie re ce syw nie de mie li -
ni za cyj na CMT (CMT4) jest rów nież bar dzo rzad ka i zo sta ła jak do -

tąd po wią za na z ośmio ma lo ci ge no wy mi. U więk szo ści pa cjen tów ob -
ja wy roz po czy na ją się w nie mow lęc twie lub w dzie ciń stwie.

CMT1 mo że być rów nież po wią za na z atak sją czu cio wą i drże -
niem rąk (ze spół Ro us sy’ego -Le vy’ego); ce chy te są rów nież cha -
rak te ry stycz ne dla rzad kiej CMT1F.

Cho ro ba De je ri ne’a -Sot ta sa (CMT3) ce chu je się fe no ty pem
z cięż ki mi ob ja wa mi kli nicz ny mi, któ re po ja wia ją się w dzie ciń -
stwie i pro wa dzą do znacz nej nie spraw no ści. Stwier dza się ude rza -
ją ce spo wol nie nie prze wo dze nia po wią za ne z seg men tar ną de mie -

TABELA 2-1   GENETYKA NIEKTÓRYCH CZĘSTYCH POSTACI CHOROBY CHARCOTA-MARIE’A-TOOTHA (CMT)

RODZAJ CMT I ODSETEK SPOSÓB
WŚRÓD PRZYPADKÓW CMT DZIEDZICZENIA GEN BIAŁKO CZYNNOŚĆ

Demielinizacyjna CMT

CMT1A (40–50%) Autosomalny PMP22 17p11.2 Białko mieliny obwodowej, Upakowanie i utrzymywanie
dominujący Duplikacja 22 kD stanu mieliny

Mutacja punktowa (1%)

CMT1B (3–5%) Autosomalny MPZ 1q22 Białko zero mieliny (P0)
dominujący

CMT3 (choroba Dejerine’a-Sottasa) Różny PMP22, MPZ, inne geny –
(<1%)

CMTX1 (10%) Dominujący GJB1 Xq13.1 Koneksyna 32 Białko złącza szczelinowego
sprzężony z płcią w mielinie

CMT4 (<1%) Autosomalny Najczęściej GDAP1 Białko typu 1 związane Utrzymywanie sieci
recesywny 8q13-q21.1, ale z różnicowaniem indukowanym mitochondrialnej

zidentyfikowano przez gangliozyd oraz inne
co najmniej 9 genów białka

Aksonalna CMT

CMT2A (20% z CMT2) Autosomalny MFN2 1p36.2 Mitofuzyna Czynność błony
dominujący mitochondrialnej

Zwiększenie objętości śródnerwia

Tworzenie struktury
cebulopodobnej

Ryc. 2-17. Biopsja nerwu w dziedzicznej neuropatii
czuciowo-ruchowej typu 1. Występuje znaczący ubytek
grubych włókien zmielinizowanych. Włókna, które 
pozostały, wykazują proliferację wypustek komórek
Schwanna, która prowadzi do powstania struktur 
cebulopodobnych (tionina i oranż akrydyny; ×100).

Ryc. 2-18. Choroba Charcota-Marie’a-Tootha, typ 1X u kobiety.


