Onemocnéni Charcot-Marie-Tooth (CMT) neboli dédi¢na motoricka a senzitivni neuropatie (HMSN) je
klinicky a geneticky rliznoroda skupina perifernich neuropatii. Je to nejCastéj$i dédi¢né nervosvalové
onemocnéni, jehoZ prevalence se odhaduje na 1:2500- 1:10 000 (Skre, 1974; Berger et al., 2002). CMT
se projevuje progresivni distalni svalovou slabosti, atrofiemi a poruchou citlivosti, dfive a vyraznéji
vyjadrenymi na dolnich koncetinach, deformitami nohou a snizenymi az vymizelymi myotatickymi
reflexy. Soucasna klasifikace CMT se opira o elektrofyziologicky typ neuropatie, typ dédicnosti a
genetickou pficinu (Reilly, 2000).

Na zéakladé rychlosti vedeni motorickymi vlakny n.medianus je odliSovan demyelinizatni CMT 1 typ od
axonélniho CMT 2 typu (MNCV n.medianus, CMT1<38 m/s> CMT2) (Dyck a Lambert, 1968; Harding
a Thomas, 1980). Néktefi autofi definuji i tzv. intermediarni typ (MNCV n.medianus 30 - 40 m/s)
(Davis et al., 1978). CMT se dédi viemi typy dédi¢nosti a v soucasnosti je znamo pres 39 odpovédnych
gentl (www.molgen.ua.ac.be/CMTMutations/).

Vyskyt AR forem se pohybuje mezi 10% az 60% v zavislosti na frekvenci pribuzenskych siatkl v dané
populaci (Martin et al., 1999; Bouhouche et al., 2007). AR CMT maji Casto dfivéjsi zaCatek a vétSinou
rychly a zavazny prdbéh. Dosud je znamych osm gend a dva lokusy odpovédné za demyelinizaéni AR
formy (CMT4) a tfi geny za axonalni formy (AR CMT2) (Kabzinska et al., 2008).

Mutace v PRX (periaxin) genu zpUsobuji demyelinizaéni neuropatii, v genetické klasifikaci oznacenou
jako CMT4F (OMIM #605725) (Delague et al., 2000). Bylo popsano deset ,,nonsense a ,,frameshift
PRX mutaci (Boerkoel et al., 2001; Guilbot et al., 2001;Takashima et al., 2002; Kijima et al., 2004;
Parman et al., 2004; Otagiri et al., 2006; Kabzinska et al., 2006).



