Poradnik

Zrozumie¢ CMTZ2C

Prosty przewodnik po nerwach, genie i objawach. Okoto 6 minut czytania - Ostatnia aktualizacja:
pazdziernik 2026 .

W skrocie

CMT2C to dziedziczna choroba nerwéw wywotana zmiang w jednym genie, TRPV4.
Powoduje przede wszystkim ostabienie miesni, ale w odréznieniu od wiekszosci
postaci CMT czesto dotyczy tez gtosu, oddychania i uktadu kostnego [6]. Nie da sie
jej jeszcze wyleczyc, ale dobra opieka naprawde zwieksza bezpieczenstwo i utatwia

codzienne zycie [6].

Podstawowe informacje

Choroba Charcota-Mariego-Tootha (CMT) to grupa dziedzicznych chordb, ktére uszkadzajg nerwy
obwodowe, czyli nerwy lezgce poza moézgiem i rdzeniem kregowym. Przekazuja sygnaty do miesni,
a w druga strone przesytajg informacje o tym, co czujemy [9]. Na ktoras z postaci CMT choruje
okoto 1 na 2500 osdb [9]. CMT2C to jedna z jej rzadkich postaci [1].

Jak to sobie wyobrazi¢

Wyobraz sobie, ze moézg i rdzen kregowy to elektrownia, a nerwy obwodowe to dtugie
przewody, ktorymi prad ptynie do stép, dtoni, krtani i miesni oddechowych. W CMT te
przewody sg uszkodzone, wiec tam, gdzie prad jest potrzebny, dociera go mniej.
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Rdzen kregowy

W CMT typu 1 zmiany dotycza gtéwnie izolacji (mieliny). W CMT typu 2, do ktérego nalezy CMT2C,

uszkodzony jest sam przewdd (akson), wiec do miesnia dociera stabszy sygnat [9].

Przyczyna genetyczna

CMT2C wywotuje zmiana w genie o nazwie TRPV4 [10]. Mozna ja poréwnac do literéwki

w instrukcji budowy jednego biatka. Poniewaz to zmiana genetyczna, ma sie jg od urodzenia,
nawet jesli choroba daje o sobie zna¢ duzo pdzniej. Pierwsze objawy moga sie pojawic juz przy
urodzeniu, ale tez dopiero po 80. roku zycia [6].

Gen TRPV4 odpowiada za budowe kanatu, czyli malenkiej bramki w btonie komérkowej, ktéra
wpuszcza wapn do srodka [23]. W CMT2C ta bramka dziata za mocno. Fachowo nazywa sie to

nadmierng aktywnoscig (ang. gain of function) [6].
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Prawidtowa: lekko sie uchyla CMT2C: zacieta, otwarta za szeroko

Pomaranczowe kropki oznaczajg wapn. Wyglada na to, ze gdy do komérki dostaje sie go za duzo, z czasem

uszkadza to nerwy. Taki obraz wytania sie z badan laboratoryjnych i badan na zwierzetach [6].

CMT2C dziedziczy sie w sposdb autosomalny dominujgcy. Kazde dziecko rodzica z CMT2C
moze odziedziczy¢ te zmiane z prawdopodobieristwem 1 na 2[6]. Nasilenie choroby bywa
bardzo rézne, nawet w obrebie jednej rodziny, i nie da sie go przewidzie¢ na podstawie wyniku
badania genetycznego [6].
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Objawy, ktore wyrdzniajg CMT2C

Wiekszos¢ postaci CMT dotyczy gtdwnie stop i dtoni. CMT2C czesto obejmuje tez miesnie, ktérych

uzywamy do moéwienia i oddychania, cho¢ u poszczegdlnych oséb w bardzo réznym stopniu [6].

Oddychanie i przepona Rece, nogi i stopy

Przepona to duzy miesien pod ptucami, Czesto wystepujg ostabienie i zanik
dzieki ktéremu nabieramy powietrza. Gdy miesni podudzi, opadanie stopy
choroba obejmuje nerwy, ktére nig (trudnos¢ z uniesieniem przedniej czesci
sterujg, moze pojawic sie dusznosc¢ albo stopy) i wysokie podbicie [6]. W CMT2C
ktopot z oddychaniem na lezaco, a takze ostabienie nie zawsze zaczyna sie od
bezdech senny [6]. W najwiekszym stop: moze obejmowac takze barki,
badaniu, czyli w rejestrze TRPV4, biodra i uda, a jedna strona ciata
dusznos¢ zgtaszato 55% bywa stabsza od drugiej [6]. Zmiany
uczestnikow [3]. W tej postaci CMT ksztattu stop zgtosito 73%

wazne jest regularne sprawdzanie uczestnikow rejestru [3].

oddychania [6].

Krtan Stluch, pecherz i uklad kostny
Ostabienie fatdow gtosowych (strun U niektdrych osdb pojawiajg sie tez
gtosowych) opisuje sie jako ceche niedostuch, problemy z pecherzem
charakterystycznag choroby zwigzanej moczowym albo skrzywienie

z TRPV4[6]. Moze powodowac chrypke kregostupa (skolioza) [6].

lub cichy gtos albo gtosny, swiszczacy
wdech, nazywany stridorem. W rejestrze
chrypke zgtaszato 45% uczestnikow,

a stridor 40%[3].
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Typowy tuk stopy Wysokie podbicie (stopa wydrazona)

Nieréwnomierne ostabienie miesni stopy moze z czasem podciggac kosci w coraz wyzszy tuk, przez co
podtoza dotyka mniejsza czesc¢ podeszwy [6].

Co warto zapamigtaé

v To choroba genetyczna. CMT2C wywotuje zmiana w genie TRPV4. Choroba

wystepuje rodzinnie, choc jej nasilenie moze sie bardzo rézni¢ nawet u krewnych [6].

v Uszkadza ,,przewdd” nerwu. CMT2C to neuropatia aksonalna: uszkodzone jest samo
wtdkno nerwowe, wiec sygnat docierajgcy do miesni jest stabszy [9].

v Moze dotyczy¢ gtosu i oddychania. W odrdznieniu od wiekszosci postaci CMT czesto
obejmuje fatdy gtosowe i przepone [6].

v Dotyczy konczyn. Powoduje ostabienie ndg, stop i dtoni, a czasem takze barkow

i bioder. Moze tez zmieniac ksztatt stop [6].

v Nie da sie jej jeszcze wyleczyé, ale opieka pomaga. Standardowa opieka obejmuje
regularne kontrole oddychania, gtosu i stuchu, rehabilitacje, ortezy, a w razie potrzeby
wspomaganie oddychania [6]. Trwajg prace nad pierwszym lekiem zaprojektowanym

z mysla o CMT2C (zobacz strone Badania kliniczne i naukowe).
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