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Charcotova-Marieova-Toothova choroba ako 
najčastejšia hereditárna polyneuropatia: 
kazuistika z nášho oddelenia
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Hereditárne polyneuropatie predstavujú veľkú skupinu geneticky podmienených neurologických ochorení, prezentujúcich sa 
heterogénnym klinickým obrazom. Na tieto poruchy pomýšľame hlavne pri pozitívnej rodinnej anamnéze, manifestácii chronic-
kej progredujúcej svalovej slabosti a atrofie svalov na končatinách či prítomnosti typických deformít nohy. V našej práci sme sa 
bližšie zamerali na najčastejšiu hereditárnu periférnu neuropatiu – Charcotovu-Marieovu-Toothovu chorobu (CMT) a urýchlenie 
progresie tohto ochorenia v kombinácii s chronickým abúzom alkoholu v kazuistike nášho pacienta.

Kľúčové slová: hereditárne polyneuropatie, Charcotova-Marieova-Toothova choroba, demyelinizácia, CMT1, genetika, abúzus 
alkoholu, vitamín C.

Charcot-Marie-Toothdisease as the most common inherited neuropathy: a case report from our department

Hereditary peripheral neuropathies represent a large group of genetic neurological diseases presenting with a heterogeneous 
clinical picture. We mainly think about these disorders at positive family history, presentation of chronic and progressive muscle 
weakness, atrophy of the limbs and by the presence of typical foot deformities appears. This article closely focuses on the most 
common hereditary neuropathy – Charcot-Marie-Tooth (CMT) disease and the accelerated progression of this disease in combi-
nation with chronic alcohol abuse in our patient's case report.
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Úvod

Medzi hereditárne polyneuropatie patrí 

Charcotova-Marieova-Toothova choroba (CMT), 

ktorú poznáme aj pod názvom hereditárna mo-

torická a senzitívna neuropatia (HMSN) a ktorá 

predstavuje najčastejšiu formu hereditárnej 

neuropatie. Ďalej sú to hereditárne senzitívne 

a autonómne neuropatie (HSAN), nazývané tiež 

hereditárne senzitívne neuropatie (HSN), here-

ditárne motorické neuropatie (HMN), hereditár-

ne neuropatie so sklonom k tlakovým parézam 

(HNPP), neuropatie malých vlákien (SFN) a he-

reditárne neuropatie spojené so špecifickými 

biochemickými abnormitami (Fridman et al., 

2015; Ambler et Bednařík, 2010).

CMT

CMT predstavuje najčastejšiu hereditárnu 

neuropatiu, ktorá bola opísaná koncom 19. storo-

čia a pomenovaná na počesť svojich objaviteľov. 

Toto ochorenie vzniká na podklade mutácií na viac 

ako 40 génoch exprimovaných v Schwannových 

bunkách a neurónoch spôsobujúcich degeneráciu 

axónov (Patzkó et Shy, 2011).

Na základe Mendelových zákonov rozdeľu-

jeme CMT na formy s autozomálne dominant-

nou, autozomálne recesívnou a s X viazanou 

dedičnosťou. V prípade dedičných neuromusku-

lárnych ochorení vo všeobecnosti platí, že ich 

zákerný nástup a progresia sú často v rozpore 

so subjektívnym vnímaním nedostatkov pa-

cientom v porovnaní s objektívnym nálezom 

vyšetrujúceho lekára. Vyšetrujúci napríklad na-

chádza distálnu slabosť oboch dolných končatín, 

ktorú si pacient neuvedomuje, pokiaľ ho na ňu 

neupozorní lekár. Preto je dôležitá dôkladná 

anamnéza, keď sa pýtame pacienta na jeho 

pohybové aktivity v mladšom veku, či mával 

ťažkosti so špotrovaní, časté distorzie členkov 

alebo iné funkčné obmedzenia, ktoré pouka-

zujú na skorší vek nástupu ochorenia (Arnold 

et Flanigan, 2012).

Epidemiológia

CMT nie je úplne vzácna choroba, prevalen-

cia je 1 prípad na 2 500 obyvateľov. Väčšinou ide 
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o autozomálne dominantné formy, postihnuté 

sú deti i dospelí.

Klinický obraz

CMT sa klinicky prezentuje progresívnou 

svalovou slabosťou, atrofiou svalov a poruchami 

citlivosti. Túto chorobu charakterizuje moto-

rický deficit, strata proprioceptívnych reflexov, 

peroneálna svalová atrofia (PMA), pes cavus 

a kladivkovité prsty. Ďalšie sprievodné klinické 

príznaky bývajú skolióza a deformity skeletu 

(Werheid et al., 2016).

Typický histologický obraz predstavuje 

úbytok myelinizovaných vlákien a cibuľovité 

obrazce (onion bulbs). Tieto patologické for-

mácie bioptických vzoriek nervových vlákien 

pacientov s CMT1 boli takto nazvané pre ich 

podobu s vrstevnatou štruktúrou cibule pre-

krojenej na polovicu. Tvoria sa proliferáciou vi-

acerých Schwannových buniek, v dôsledku de-

myelinizácie a remyelinizácie, keď Schwannove 

bunky koncentricky rozširujú svoju cytoplazma-

tickú membránu, obkrúžia tak axón, ale nie sú 

schopné vytvoriť kompaktný myelín. V najv-

nútornejšej vrstve cibuľovitej štruktúry jedna zo 

Schwannových buniek vytvára vzájomný vzťah 

s axónom a formuje kompaktný myelín so zníže-

nou hrúbkou. Cibuľovité formácie sa vyskytujú 

pri viacerých formách CMT1 (Gabreëls-Festen 

et Wetering, 1999).

Kardinálnym nálezom pacientov s CMT1 je 

EMG, v ktorom dominuje primárne demyelini-

začné poškodenie s rozvojom axonálnej lézie 

ako sekundárnym prejavom dlhotrvajúceho 

postihnutia. Stupeň axonálneho poškodenia 

koreluje so slabosťou a postihnutím pacien-

ta (Thomas et al., 1997; Krajewski et al., 1999). 

Fokálne „klobásovité“ zhrubnutie myelínového 

puzdra (tomakula) sa môže vyskytovať pri vi-

acerých formách CMT1. Tomakulózne telieska 

sú typické pre HNPP, ktoré označujeme aj ako 

tomakulózne neuropatie. V likvorovom náleze 

častokrát nachádzame mierne zvýšený počet 

celkových bielkovín, v niektorých prípadoch je 

hodnota CB nad 1 000 mg/l, inak je likvor nega-

tívny (Bouche et al., 1983).

Okrem analýzy likvoru je na odlíšenie od 

ostatných získaných neuropatií dôležité zistiť 

v laboratórnych testoch hodnoty ako napr. – FW, 

ANA, ANCA, vitamín B12, renálne parametre, gly-

kemický profil, prípadne hodnota HbA1c a ďalšie.

Genetika

Pri CMT sa stretávame so všetkými forma-

mi – AD, AR a na chromozóm X viazaná dedič-

nosť. AD demyelinizačná forma dedičnosti je 

najčastejšia (Szigeti et Lupski, 2006). Zistilo sa, 

že asi 1/3 bodových mutácií a 5–24 % duplikač-

ných mutácií sa môže objaviť i de novo (Nelis 

et al., 1996; Boerkoel et al., 2002; Hoogendijk et 

al., 1992). Deficit pozitívnej rodinnej anamnézy 

preto nevylučuje potrebu realizácie genetických 

testov.

I keď v súčasnosti sú genetické testy na vy-

sokej úrovni a pomerne bežné, je pri výbere 

jednotlivých genetických testov dôležité držať sa 

pravidiel. Tieto vyberáme na základe pozitívnej 

rodinnej anamnézy a taktiež prevalencie urči-

tého typu CMT, keďže ide o finančne nákladné 

vyšetrenie. Navyše, netreba opomenúť, že na 

Obr. 1. Atrofie interosseálnych svalov na HKK u pacienta s CMT1A (zdroj: Neurologické oddelenie UNB, 

Nemocnica sv. Cyrila a Metoda)

Obr. 2. Peroneálne atrofie a atrofie svalstva lýtok – obraz dolných končatín ako obrátených fliaš zo 

šampanského u pacienta s CMT1A (zdroj: Neurologické oddelenie UNB, Nemocnica sv. Cyrila a Metoda)
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Slovensku doposiaľ vieme testovať geneticky 

len formu CMT1A. V zahraničí sa však testujú i iné 

formy. Treba však dbať na správnu interpretáciu 

výsledkov a na to, čo nám pozitivita takéhoto 

výsledku prinesie v praxi. V prvom rade je na 

rozhodnutí pacienta, či sa chce dať geneticky 

testovať. Testovanie nám dáva informáciu o type 

dedičnosti, pacientovi dáva možnosť rozhodnúť 

sa pri plánovaní a zakladaní si rodiny.

Vzhľadom na to, že neexistuje terapia, ktorá 

by zvrátila ktorúkoľvek formu CMT, je výsledok 

z genetiky pre mnoho pacientov len informatív-

ny a majú nárok genetické vyšetrenie odmietnuť. 

CMT1A zapríčiňuje duplikácia segmentu 

DNA na chromozóme 17p11.2, ktorý obsahu-

je gén kódujúci periférny myelínový proteín 

22kD (PMP22) (Lupski et al., 1991; Raeymaekers 

et al., 1992). PMP22 je primárne exprimovaný 

v kompaktnom myelíne periférneho nervové-

ho systému. Počas embryonálneho vývinu sa 

nachádza i v centrálnom nervovom systéme, 

ako aj v iných tkanivách (Parmantier et al., 1997; 

Snipes et al., 1992).

Štúdiami sa zistilo, že u pacientov s CMT1A 

je prítomná zvýšená hladina PMP22 proteínu 

v myelínovej pošve (Katona et al., 2009). PMP22 

teda hrá dôležitú úlohu v myelinizácii perifér-

nych nervov, a teda samotnej vodivosti axónov.

Medzi 1 600 a 2 100 bp v promótore génu 

PMP22 existujú dve miesta, ktoré sa môžu viazať 

s CREB proteínom (cAMP response element bin-

ding protein), ktorý stimuluje PMP22 promóter. 

Inhibícia tohto deja sa môže uskutočniť pomocou 

zníženia cAMP, ktorej účinok môže byť potlačený 

vitamínom C a tým schopný znížiť expresiu PMP22 

(Passage et al., 2004). Tieto zistenia poskytli zákla-

dy pre klinické štúdie o možnosti liečby CMT1A. 

V štúdiách realizovaných na zvieracích modeloch 

s CMT1A sa zistilo, že podávanie vitamínu C spô-

sobilo zníženie expresie PMP22, čo viedlo ku klinic-

kému zlepšeniu. Napriek tomu dáta z nedávnych 

ľudských klinických štúdií nepriniesli žiadne zlepše-

nie (Pareyson et al., 2011). Nevylučuje sa však určitý 

účinok vitamínu C na reguláciu PMP22. 

Elektomyografi a

Elektromyografické vyšetrenie predstavuje 

dôležitý krok pri diagnostike CMT. Štúdia vo-

divosti nervov elektrofyziologicky potvrdzuje 

klinicky suspektnú senzorimotorickú polyneu-

ropatiu. Odlíši tak iné získané polyneuropatie, 

predovšetkým autoimunitne podmienené alebo 

distálne myopatie. Kondukčné štúdie predovšet-

kým klasifikujú senzorimotorické polyneuropatie 

na demyelinizačné, axonálne a zmiešané podty-

py. Na základe elektrofyziologickej diagnostiky 

delíme CMT na nasledujúce formy:

 Demyelinizačná – ide o poškodenie mye-

línovej pošvy, typicky pri CMT1 forme, rých-

losť vedenia motorického nervu na predlaktí 

– n. medianus, je pod 38 m/s.

 Axonálna – ide o primárne poškodenie axó-

nu, typicky pri CMT2 formr, rýchlosť vedenia 

na predlaktí – n. medianus, je nad 38 m/s.

 Intermediálna – ide o zmiešanú formu po-

škodenia, rýchlosť vedenia na predlaktí – 

n. medianus, je 30 – 40 m/s.

Biopsia z nervu

Realizovanie biopsie nervu, konkrétne z ner-

vus suralis, by sa mala zvážiť, ak uvažujeme 

v rámci diferenciálnej diagnostiky o získaných 

neuropatiách, ktoré sú liečiteľné. Ide hlavne 

o zápalové procesy ako vaskulitída a perineuri-

tída, ako aj atypické prípady neuritídy (chronická 

zápalová demyelinizačná alebo axonálna neu-

ropatia, CIDP, CIAP), lymfóm postihujúci nervy 

a amyloidná neuropatia (Weis et al., 2012). Pri 

samotnej hereditárnej neuropatii nie je biopsia 

v rozsahu diagnostiky nevyhnutná, skôr pred-

stavuje pre pacienta zbytočne invazívny výkon.

Next generation sequencing – 

based testing

Panelová diagnostika neuropatií sa používa 

na sekvenovanie a zhodnotenie množstva prí-

činných génov paralelne. Súčasná analýza viace-

rých génov pre neuropatiu má zmysel v tom, že 

mutácie v jednotlivých génoch predstavujú len 

malý podiel celkovej miery mutácie (Gess et al., 

2013). Zatiaľ sa však pri forme CMT1 nepoužíva.

Liečba

I keď v súčasnosti neexistuje liečba, ktorá 

by zvrátila CMT, stále sa navrhujú rôzne klinické 

štúdie. Ako bolo už vyššie spomenuté, vzhľa-

dom na najväčšiu prevalenciu typu CMT1A sa 

realizovali štúdie o účinku kyseliny askorbovej 

(vitamínu C). Preukázala sa ako schopná po-

tlačiť expresiu PMP22, ako dokázali štúdie na 

transgénnych myšiach s nadmernou expresiou 

PMP22 (Passage et al., 2004).

Klinická štúdia realizovaná v Európe zahŕňala 

277 pacientov s CMT1A, ktorí boli randomizovaní 

na súbor užívajúcich acidum ascorbicum (138 

pacientov) a na súbor s placebom (133 paci-

entov). Primárnym výsledkom z merania bolo 

skóre CMT. Počas 24 mesiacov liečby sa však 

nezistili signifikantné rozdiely medzi dvoma 

súbormi pacientov. Napriek tomu, táto štúdia 

priniesla niekoľko zaujímavých zistení: 1. Celková 

progresia ochorenia pacientov s CMT1 je po-

malá bez ohľadu na liečbu. 2. Nepodarilo sa 

dokázať, ako dobre kyselina askorbová preniká 

k svojmu molekulárnemu cieľu v myelinizujúcich 

Schwannových bunkách (Pareyson et al., 2011).

Liečba CMT1A si vyžaduje alternatívny 

prístup. S vývojom bunkových línií exprimuj-

úcich PMP22 promotér, vo forme napr. fluores-

cenčného proteínu, sa očakáva vývoj nových 

liekov, ktoré by boli schopné potlačiť hladinu 

PMP22 v bunkových líniách. I napriek snahe 

získať liek, ktorý by potlačil samotný proces na 

bunkovej úrovni, zostáva v súčasnosti najpod-

statnejšia symptomatická liečba. Základom sú 

rehabilitácie, používanie rôznych ortéz, prote-

tických pomôcok, ako aj špeciálnych na mieru 

vyrobených topánok, ktoré majú zabezpečiť 

oporu pri chôdzi. Niektorí pacienti vyžadujú 

i chirurgickú intervenciu pre deformity na cho-

didlách. Dôležité je vyhýbať sa látkam a liekom 

s neurotoxickým efektom, ako napr. cytostatiká 

a alkohol. 

Kazuistika

Prezentujeme prípad 61-ročného pacien-

ta hypertonika, u ktorého sa zistila hereditárna 

motoricko-senzitívna neuropatia – autozomálne 

Obr. 3. Deformita nohy charakteru pes cavus so 

skrátením Achillovej šľachy a kladivkovitým palcom

u pacienta s CMT1A (zdroj: Neurologické oddelenie 

UNB, Nemocnica sv. Cyrila a Metoda)
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dominantná forma – Charcot-Marie-Tooth 1A 

– ADCMT1A. Pacient sme na jeseň v roku 2018 

prijali na naše oddelenie pre postupne rozvíjajú-

cu sa slabosť oboch dolných končatín. Približne 

3 mesiace navštevoval ambulantne rôznych le-

károv, bez stanovenia príčiny jeho ťažkostí. Na 

hospitalizáciu ho odoslal ambulantný neurológ 

z dôvodu diagnostiky stav. Pacient udával pri-

bližne 3 mesiace rozvíjajúcu sa slabosť oboch 

dolných končatín, tŕpnutie nôh, kŕče v lýtkach, 

nepokojné nohy, stratu svalstva oboch lýtok 

a bolesti bedrových skĺbení. Sfinktery ovládal 

dobre, vírusové ochorenie neprekonal, bolesti 

v lumbosakrálnej časti chrbtice negoval. Pacient 

priznával v poslednom období zvýšený konzum 

alkoholu – v dennom množstve približne dve 

veľké pivá, 1–2 dcl tvrdého alkoholu. 

Objektívne pri prijatí bola v klinickom obraze 

prítomná chabá paraparéza dolných končatín, 

paraparetická chôdza so stepážou, porucha 

statodynamiky celej osi chrbtice so zvýrazne-

ním lordóz a kyfóz, esovitá skolióza, bolestivosť 

bedrových kĺbov bilaterálne, pozitívna iritačná 

symptomatika pri hypo-, areflexii šľachovo-okos-

ticových reflexov na horných končatinách, prí-

tomné výrazné atrofie drobných svalov rúk a nôh 

(obrázok 1), peroneálne atrofie a atrofie svalstva 

lýtok – obraz dolných končatín ako obrátených 

fliaš zo šampanského (obrázok 2). Deformity nôh 

charakteru pes cavus so skrátením Achillových 

šliach a kladivkovitým palcom (obrázok 3), so 

súčasnou poruchou propriocepcie. Tieto výraz-

ne sťažovali pacientovi chôdzu, nebol schopný 

postoja na špičkách ani na pätách. Pri príjme 

nebol schopný chôdze bez pomoci druhej 

osoby či pomôcky. Zaznamenali sme poruchu 

vibračnej citlivosti a len relatívne malé poru-

chy taktilnej citlivosti na dolných končatinách. 

Algická a termická citlivosť boli v norme, pares-

tézie negoval. Rodinná anamnéza bola pozitívna 

– pacient udával, že jeho otec i starý otec mali 

rovnaký fenotyp, klinicky však boli bez ťažkos-

tí. Pri opakovanom odbere anamnézy priznal 

vyšší konzum alkoholu denne za posledné tri 

až štyri mesiace, okrem spomenutých dvoch pív 

zvykol vypiť aj dva až tri 0,05 l tvrdého alkoholu. 

V laboratórnom obraze pri príjme boli odbery 

krvi i moču s normálnym nálezom, bez deficitu 

vitamínu B12, svalové enzýmy i laktát v norme, 

hormóny štítnej žľazy a zápalové markery boli 

taktiež v norme. Imunologický profil nepreuká-

zal prítomnosť špecifických autoprotilátok v sére, 

FW bolo v norme. V cerebrospinálnej tekutine 

sme zistili miernu eleváciu celkových bielkovín, 

ostatné hodnoty boli v medziach normy. Na 

MRI vyšetrení C a Th časti chrbtice sa zobrazili 

známky myelopatie v rozsahu C2–C7 a Th2–Th4 

na podklade degeneratívnych zmien a spiná-

lnej stenózy. MRI LS chrbtice bolo bez známok 

arachnopatie, prítomné boli len početné dege-

neratívne zmeny, sekundárne stenotizujúce LS 

oblasť chrbtice. Na MR Ag mozgu boli prítomné 

ojedinelé drobné nešpecifické ložiská vaskulár-

neho typu – Fazekas gr. I. 

Realizovali sme elektrofyziologické štúdie – 

elektromyografiu periférnych nervov horných 

aj dolných končatín. Vodivostnými štúdiami 

sme zistili unimorfné zmeny – ťažkú primárne 

demyelinizačnú polyneuropatiu senzitívnych 

aj motorických nervov na horných aj dolných 

končatinách, sekundárne aj ťažké axonálne 

poškodenie. Na dolných končatinách sa nám 

nepodarilo vybaviť odpoveď ani pri maximálnej 

výške a dĺžke trvania stimulácie z proximálnych 

a distálnych miest nervov. Na horných konča-

tinách sme zaznamenali demyelinizačný typ 

poškodenia nervov s výrazne zníženými rýchlos-

ťami vo vedení ako v motorickom, tak aj v senzi-

tívnom neurograme. Hodnotiteľný obraz F-vlny 

sa podarilo získať len z pravého ulnárneho nervu, 

a to s výrazným predlžením minimálnej latencie. 

V ostatných nervoch bola podstatne zvýšená 

chronodisperzia F-vlny pri relatívne normálnej 

amplitúde M-odpovede. Bloky vo vedení sme 

nepozorovali. Ihlové EMG z predného tibiálne-

ho svalstva bolo bez spontánnej aktivity, avšak 

s neurogénnymi zmenami MUP a ich zníženou 

početnosťou. Pozoruhodným a charakteristic-

kým nálezom boli veľmi vysoké, počtom re-

dukované polyfázické potenciály motorických 

jednotiek z distálneho svalstva HKK – thenar 

a interosseálne svalstvo, amplitúdy ktorých sa 

pohybovali v rozsahu 8 000–9 500uv. Vzhľadom 

na unimorfný nález kondukčných štúdií (pričom 

rýchlosti vedenia – nn. mediani 19 m/s, nn. ulna-

res 23 m/s – boli veľmi nízke) sme pri zohľadne-

ní ostatného neurologického nálezu uvažovali 

o demyelinizačnej hereditárnej neuropatii typu 

Charcot-Marie-Tooth (tabuľka 1). Na záver hos-

pitalizácie sme doplnili odber krvi na genetické 

vyšetrenie, vzorku krvi sme zaslali na Oddelenie 

molekulovej a biochemickej genetiky UNB na 

Mickiewiczovej ulici v Bratislave a v spolupráci 

s RNDr. Janou Lisyovou, PhD., sme verifikovali 

mutáciu v géne PMP22, v ktorom bola prítomná 

duplikácia. Čo hodnotíme ako autozomálne do-

minantnú formu demyelinizačného typu CMT1A 

u nášho pacienta.

Pacientovi sme nasadili do liečby injekčnú 

aj perorálnu formu preparátov vitamínov B12, 

poučili sme ho o trvalej abstinencii od alkoholu, 

poskytli sme mu zoznam neurotoxických látok, 

ktoré môžu zhoršovať symptómy pacientov po-

stihnutých CMT. Na našom oddelení počas celé-

ho pobytu rehabilitoval, vybral aj pulznú dávku 

kortikoidov pre MRI nález myelopatie, po ktorej 

však zlepšenie nenastalo. Navrhli sme ústavnú 

formu rehabilitácie (RHB), ktorú však odmietol 

a pokračoval v ambulantnej rehabilitácii pod 

vedením rehabilitačného lekára. Dostal ortope-

dické vložky a peroneálne ortézy. Oslovili sme aj 

pacientovho syna ohľadom podrobenia sa EMG 

vyšetreniu a odberu krvi na DNA analýzu, syn 

vyšetrenie odmietol.

Po 6 mesiacoch prišiel pacient na kontrolu 

na našu ambulanciu s nasadenými ortopedic-

kými vložkami a peroneálnymi ortézami. Udával 

zlepšenie chôdze, obmedzil príjem alkoholu, no 

o úplnej abstinencii sa nedalo hovoriť. Novým 

symptómom boli nepríjemné parestézie na dis-

tálnych častiach a lýtkach dolných končatinách, 

sporadicky aj akrálne na horných končatinách. 

Klinický neurologický status bol okrem dyzesté-

zií vo vyššie uvedených oblastiach bezo zmeny 

Tab. 1. Motorický neurogram nášho pacienta s CMT1A. Obraz ťažkej demyelinizácie vo vyšetrovaných 

periférnych nervoch horných končatín – na predlaktiach spomalenie MCV nn. mediani – 19 m/s a nn. 

ulnares – 23 m/s spolu s predlžením distálnych latencií. Pre výrazný pokles amplitúd a tvarovú zmenu 

potenciálov aj s predpokladom sekundárnej axonálnej degenerácie. Výrazné predlženie maximálnej 

latencie F-vlny pravého n. ulnaris pri kombinácii polyneuropatie a výrazných degeneratívnych zmenách 

v cervikálnej časti chrbtice

Motorické vedenie

Nerv Amplitúda dist./proxim. (mV) Rýchlosť vedenia (m/s) F-vlna (ms)

N. medianusl. sin. 1,48/1,05 19,1

N. medianusl. dx. 0,49/0,39 19,3

N. ulnarisl. sin. 2,7/3,1 23,3

N. ulnarisl. dx. 1,77/1,05 23,9 52,4
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oproti poslednému vyšetreniu. EMG vyšetrenie 

bolo taktiež bez progresie elektrofyziologického 

nálezu oproti poslednému vyšetreniu. Do liečby 

sme mu nasadili gabapentín s úvodnou dáv-

kou 900 mg rozdelenou do troch dávok denne, 

s možnou up-titráciou podľa progresie ťažkostí 

a tolerancie lieku. Pacient naďalej ostáva v na-

šom dispenzári a rovnako pokračuje v rehabilitácii 

ambulantnou formou a v domácom prostredí.

Záver

Hereditárne polyneuropatie predstavu-

jú obrovskú skupinu geneticky podmiene-

ných neurologických ochorení, ktoré sa pre-

zentujú heterogénnym klinickým obrazom. 

Najčastejšou hereditárnou periférnou neu-

ropatiou je Charcotova-Marieovs-Toothova 

choroba (CMT), konkrétne CMT1A, ktorú vi-

eme ako jedinú v súčasnosti v SR verifikovať 

i geneticky. Naša práca prezentuje podrobnú 

kazuistiku pacienta, u ktorého sme potvrdili 

CMT1A. Kazuistika poukazuje na to, že podrob-

ná anamnéza, ako i detailné vyšetrenie paci-

enta je dôležitým krokom v diagnostike tohto 

ochorenia. Nevyhnutná je však i spolupráca na 

úrovni viacerých oborov a čo najrýchlejšie odo-

slanie k špecialistovi. Článok prináša aj poznatok 

o tom, že v kombinácii s chronickým abúzom 

alkoholu dochádza k výraznejšej progresii cho-

roby a v EMG náleze teda nachádzame ťažké 

sekundárne axonálne zmeny zapríčinené naj-

skôr etyltoxickou genézou. Napriek známej 

patogenéze ochorenia i na genetickej úrovni 

sa dodnes štúdiami nestanovila jednoznačná 

kuratívna liečba, ktorá by zastavila proces de-

myelinizácie. Preto najpodstatnejšou ostáva 

symptomatická liečba a compliance pacienta. 

Svetlú budúcnosť by mohli predstavovať klinic-

ké štúdie s kmeňovými bunkami.
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