Dé&dicné periferni neuropatie neboli choroba Charcot —Marie-Tooth (CMT) je skupinou nejcastéjsich
dédi¢nych nervosvalovych onemocnéni s incidenci 1:2500.-1:10 000 Typ CMT 1A je jejim nejcastejSim
typem, spada do skupiny CMT primarné demyelinizanich motoricko-senzitivnich perifernich
neuropatii. Typickym fenotypem je pomalu progredlentm svalova slabost a atrofie distalnich sval
koncetin s naslednym rozvojem deformit, hypo az areflexie a akralni hypestezie. Maximum obtizi je
vyjadfeno na dolnich koncetinach.

Cilem této prace bylo zjistit a popsat prvni a nejcastejsi ptiznak klinického obrazu CMT1A v prvni
dekadé veéku a jeho progresi, dale zhodnotit citlivost a zmény CMTNS s$kdly (Charcot-Marie-Tooth
neuropaty score) u détskych pacientii v pribehu 2 let. Do studie bylo zatazeno 16 déti ve véku od 3 do

10 let. Pfi vySetfeni byla vzdy odebrana anamnesa, dale bylo provedeno podrobné neurologické
vySetfeni a elektrofyziologické vysetieni — kondukéni studie HK a pacient byl ohodnocen skalou
CMTNS.

Ziskané vysledky ukazuji, ze choroba CMT 1A v prvni dekadé véku zpisobuje jen mirné klinické
obtize. Nejéastéj $imi prvnimi ptiznaky tohoto onemocnéni je porucha stoje na patach ( pfitomnd ul5/16,
93%) a hypo az areflexie DK (pfitomna 13/16, 81%). Test stoje na patach doporuCujeme vyuzit jako
Jednoduchy screenmgovy test dédicné perlfernl neuropatie v pedlatrlcke praxi. Dal§im Vysledkem je
zjisténi, ze CMTNS azu 50 % déti do 10 let s CMT1A nezaznamena progresi onemocnéni v intervalu
2 let a tudiz limituje klinické vyuziti Skaly CMTNS k hodnoceni efektu experimentani 1é¢by.
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