Poradnik

Twoj zespol specjalistow

Kto czym sie zajmuje i czego sie spodziewac na kazdej wizycie. Okoto 8 minut czytania - Ostatnia
aktualizacja: pazdziernik 2026 r.

W skrocie

CMT2C moze dotyczyc stop, dtoni, gtosu, oddychania, stuchu i uktadu kostnego, dlatego
dobra opieka to praca catego zespotu i kontrole raz w roku [6]. Z tego poradnika dowiesz
sie, kto czym sie zajmuje i czego sie spodziewac na kazdej wizycie. Znajdziesz tu tez liste
kontrolng, dzieki ktdrej nic ci nie umknie.

Po co caly zespol?

Opieka nad osobami z chorobg zwigzang z TRPV4 jest wielodyscyplinarna. Moga w niej
uczestniczy¢ neurolog, lekarz rehabilitacji medycznej, ortopeda, specjalisci od stuchu, gtosu i ptuc,
a takze fizjoterapeuta i terapeuta zajeciowy [6]. Nie ma jeszcze opublikowanych wytycznych
postepowania w CMT2C, dlatego obecne zalecenia wynikajg z doswiadczenia lekarzy, ktdrzy maja

pod opieka najwiecej pacjentow [6].

Jak to sobie wyobrazi¢

Neurolog specjalizujacy sie w chorobach nerwowo-miesniowych jest jak kapitan druzyny.
Kazdy specjalista odpowiada za swojg czesc boiska, a kapitan pilnuje, zeby wszyscy grali
wedtug tej samej taktyki.

Jak zwykle przebiega opieka

1 Lekarz rodzinny
Dostrzega charakterystyczny zestaw objawdw i kieruje cie do neurologa. Zabierz ze

soba liste tego, co u siebie zauwazasz. Pomoze ci w tym dzienniczek objawow.

2 Neurolog specjalizujacy si¢ w chorobach nerwowo-mig$niowych
Bada cie i zleca badania nerwéw. W CMT2C pokazuja one zwykle stabsze sygnaty

nerwowe, przewodzone z prawidtowg szybkoscia [6].
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3 Badanie i poradnictwo genetyczne
Badanie genetyczne potwierdza zmiane w genie TRPV4. Zaleca sie tez poradnictwo
genetyczne, podczas ktérego mozna omoéwic, co ten wynik oznacza dla ciebie

i twojej rodziny [6].

4 Badania wyjsSciowe u specjalistow
Ocena krtani, oddychania, snu, stuchu, stop i uktadu kostnego, dzieki ktdorej pdzniej

tatwiej zauwazy¢ zmiany [6].

5 Coroczna kontrola

Te same badania raz w roku, a na kazdej wizycie pomiar masy ciata i wzrostu [6].

Wielu z tych specjalistéw mozna spotkac w jednym miejscu, w osrodku eksperckim CMT (CMT
Center of Excellence). Amerykanskie stowarzyszenie pacjentéw Charcot-Marie-Tooth Association
(CMTA) prowadzi wykaz takich osrodkéw w Stanach Zjednoczonych i w innych krajach. Zapewniajg
one specjalistyczng diagnostyke, poradnictwo genetyczne i opieke wielodyscyplinarng [85]. Moim
zdaniem, jesli mozesz dotrzec do takiego osrodka, warto potraktowac wizyte w nim priorytetowo.

Zobacz petna liste osrodkow.

Kto czym si¢ zajmuje

Neurolog specjalizujacy si¢ w chorobach nerwowo-mig¢$niowych
Czym sie zajmuje: chorobami nerwdéw i miesni. Potwierdza rozpoznanie, przez lata sledzi

zmiany i koordynuje prace reszty zespotu [6].

Czego sie spodziewac: doktadnego badania sity miesni, odruchdw i czucia, a takze badania
przewodnictwa nerwowego i elektromiografii (EMG), ktdore sprawdzajg, jak dobrze nerwy

i miesnie przewodzg sygnaty [6].

Zapytaj: jakich corocznych badan kontrolnych potrzebujesz i czy sg badania naukowe,
w ktérych mozesz wzigé¢ udziat [53]. CMTA prowadzi wykaz specjalistow, ktérzy maja
doswiadczenie w opiece nad osobami z CMT [128].
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Pulmonolog (specjalista choréb ptuc)

Czym sie zajmuje: kontroluje oddychanie, poniewaz CMT2C moze ostabiaé przepone [6].
Niektdrzy pulmonolodzy specjalizujg sie w ostabieniu miesni oddechowych w chorobach
nerwowo-miesniowych. Nie ma ich wszedzie, ale jesli masz dostep do takiego lekarza, warto

poprosi¢ o skierowanie.

Czego sie spodziewac: badan czynnosciowych ptuc (spirometrii), czasem zdje¢ RTG klatki
piersiowej wykonywanych podczas oddychania oraz badania snu [6]. Gdy miesnie oddechowe
sg ostabione, pomaga wentylacja w nocy: aparat dwupoziomowy (BiPAP), w ktérym réznica
miedzy dwoma cisnieniami jest wystarczajgco duza, albo respirator domowy [288]. CPAP to
inne urzadzenie. Utrzymuje drogi oddechowe otwarte, ale nie wspomaga stabych miesni
oddechowych ani nie leczy niedostatecznej wentylacji, do ktdrej prowadzi ich ostabienie.
Dlatego nie jest wtasciwym wyborem, gdy te miesnie sa stabe [307]. Niektdre opracowania
nadal wymieniajg razem ,,BiPAP lub CPAP” [6], wiec jesli zaproponowano ci CPAP, zapytaj, czy

lepszy nie bytby aparat dwupoziomowy albo respirator.

O co warto poprosic: o badania czynnosciowe ptuc na siedzaco i na lezaco, o pomiar
dwutlenku wegla w nocy, a nie tylko tlenu, oraz o pomiar sity kaszlu. Te wskazéwki pochodza
z przegladu dotyczacego chordb nerwowo-miesniowych w ogéle, a nie CMT2C [288].
Wczesne objawy stabnacego oddechu opisuje strona Oddech i gtos.

Sam tlen nie jest bezpieczny: jesli kiedys bedziesz potrzebowac pilnej pomocy medycznej,
uprzedz lekarzy i ratownikdw, ze masz ostabione miesnie oddechowe. Zalecenia opracowane
dla innych chordéb nerwowo-miesniowych ostrzegajg, ze podawanie samego tlenu, bez
wspomagania oddychania aparatem dwupoziomowym lub respiratorem, moze maskowac lub
nasila¢ gromadzenie sie dwutlenku wegla [153]. Breathe with MD, Inc. podkresla, ze tlenu

nigdy nie nalezy podawac bez statego monitorowania poziomu dwutlenku wegla [126].

Laryngolog lub foniatra
Czym sie zajmuje: bada krtan, poniewaz w CMT2C czesto wystepuje ostabienie fatdow

gtosowych (strun gtosowych) [6].

Czego sie spodziewac: laryngoskopii, czyli badania, w ktérym lekarz oglada fatdy gtosowe
przez matg kamere, gdy mowisz i oddychasz [6]. W rejestrze TRPV4 ostabienie fatdow
gtosowych stwierdzono u 85% oséb zbadanych przez laryngologa, a w catej grupie u 55%,
wiec czesto pozostaje ono niezauwazone, dopoki ktos nie zajrzy do krtani [3].

Z kim wspoétpracuje: z logopeda, ktdéry moze pomdc w pracy nad gtosem [6].
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Audiolog (specjalista od stuchu)
Czym sie zajmuje: raz w roku bada stuch, poniewaz u czesci oséb z CMT2C pojawia
sie niedostuch [6].

Czego sie spodziewac: badania stuchu w wyciszonej kabinie. Jesli badanie wykaze

niedostuch, porozmawiacie o mozliwosciach rehabilitacji stuchu [6].

Fizjoterapeuta

Czym sie zajmuje: pomaga ci bezpiecznie zachowac sprawnosé ruchowa. Chodzi m.in.

o codzienne rozcigganie skroconych $ciegien Achillesa, ¢wiczenia rownowagi, umiarkowane
¢wiczenia wzmacniajace i porady dotyczace ortez [6].

Czego sie spodziewac: oceny sity, gibkosci i chodu oraz zestawu éwiczenn do wykonywania
w domu. W CMT umiarkowany trening oporowy i ¢wiczenia rownowagi wydaja sie bezpieczne
i pomocne, natomiast trening o bardzo duzej intensywnosci jest odradzany [56]. Najlepiej,
jesli fizjoterapeuta zna sie na chorobach nerwowo-miesniowych [65]. Smiato mozesz

zapytacd, czy ma doswiadczenie w pracy z osobami z CMT [127].

Wiecej szczegotow znajdziesz w przewodniku po ruchu.

Terapeuta zajeciowy
Czym sie zajmuje: pomaga w codziennych czynnosciach. W tym samym rejestrze 49%

uczestnikdw miato trudnosci z zapinaniem guzikéw lub zamkoéw btyskawicznych [3].

Czego sie spodziewac: podpowiedzi i przyrzaddw, ktére utatwiaja codzienne czynnosci,
takich jak haczyk do zapinania guzikéw, obcigzone sztu¢ce czy otwieracz do stoikow,
a czasem takze ortez na dtonie. Dzieki temu tatwiej zachowac¢ samodzielnosé [152].

Technik ortopeda (ortotyk)
Czym sie zajmuje: projektuje i dopasowuje ortezy. W CMT jest to czesto orteza stopowo-
goleniowa (AFO), czyli lekki usztywniacz wktadany do buta, ktéry podtrzymuje staw skokowy

i pomaga przy opadaniu stopy [6].

Czego sie spodziewac: pomiardw i wizyty, na ktérej orteza zostanie dopasowana. Ortezy na
wymiar mozna wykonac z tworzywa sztucznego lub z wtdkna weglowego [83], a buty

siegajace za kostke moga dodatkowo ustabilizowad staw skokowy [83].
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Ortopeda
Czym sie zajmuje: kosémi i stawami, czyli m.in. ksztattem stép, przykurczami

(zesztywniatymi stawami, ktdre nie zginaja sie juz w petnym zakresie), skoliozg i biodrami [6].

Czego sie spodziewac: zdje¢ RTG i rozmowy o mozliwosciach leczenia. Operacje rozwaza sie
przy bardzo wysokim podbiciu, nasilonych przykurczach albo skoliozie, ktéra powoduje bdl lub
utrudnia oddychanie [6].

Psycholog lub psychoterapeuta

Czym sie zajmuje: dba o twoje zdrowie emocjonalne. Zycie z postepujaca choroba jest
trudne, a rozmowa z kims, kto rozumie, czym jest przewlekta choroba, moze pomadc. Zajrzy;j
do poradnika Emocje i CMT2C.
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Twoj zespol specjalistow: lista kontrolna

Zaznaczaj tu, u ktérych specjalistéw masz juz wizyty za soba. Lista dobrze sie drukuje, wiec

mozesz zabierac jg ze soba do lekarzy.

Specjalista

Gtéwne zadanie
w CMT2C

Neurolog (choroby Rozpoznanie, obserwacja

nerwowo-
migsniowe)

Poradnia
genetyczna
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foniatra
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Fizjoterapeuta

Terapeuta
zajeciowy

Technik ortopeda
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Petne informacje o kazdym zrédle znajdziesz na stronie Zrédta. Ten poradnik to materiat
edukacyjny przygotowany przez pacjentke. Nie stanowi porady medycznej.
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