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Neuropatie obwodowe w wieku podesziym
Peripheral neuropathies in the elderly
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Katedra Neurologii Wydziatu Nauk Medycznych, Slaski Uniwersytet Medyczny w Katowicach

Streszczenie

Neuropatie stajg sie coraz bardziej powszechng przyczyna zaburzen ruchowych i czuciowych konczyn oraz dys-
autonomii u pacjentéw obcigzonych wielochorobowoscia i starszych. Do grupy tej zalicza si¢ réznorodne jednostki
chorobowe, o réznej etiologii, ktorym wspolna cecha jest podobny obraz kliniczny uszkodzenia nerwéw obwodo-
wych. Skutkami sg najczg$ciej niedowlady ruchowe konczyn oraz zaburzenia czucia, wibracji i wrazenia bélowe,
czesto trudne do opanowania w farmakoterapii. U 0s6b starszych najczestsza przyczyng powstawania neuropatii sa
zmiany degeneracyjne nerwow w przebiegu cukrzycy, nakladajace si¢ na obraz fizjologicznego starzenia si¢ uktadu
nerwowego obwodowego. U 0s6b starszych moga wystepowac réwniez neuropatie o podlozu autoimmunologicznym,
wskutek niedoboru witamin, dzialania czynnikéw infekcyjnych czy genetycznych. Ponizszy artykul przegladowy
nakreéla obraz najczeéciej wystepujacych form neuropatii u pacjentéw geriatrycznych. Geriatria 2024;18:32-37. doi:
10.53139/G.20241806

Stowa kluczowe: choroby uktadu nerwowego obwodowego, neuropatie cukrzycowe, zespét Guillain-Barré, bél
nocyceptywny

Abstract

Neuropathies are becoming an increasingly common cause of motor and sensory limb disorders, as well as dys-
autonomia in patients burdened by multimorbidity and the elderly. This group encompasses diverse disease units with
varying etiologies, sharing a similar clinical picture of peripheral nerve damage. Manifestations often include limb
weakness and disturbances in sensation, vibration, and neuropathic pain, difficult to manage pharmacotherapeutically.
In the elderly, the most frequent cause of neuropathy is degenerative nerve changes in the course of diabetes mellitus,
overlaying the physiological aging of the peripheral nervous system. Elderly individuals may also experience neuropa-
thies of autoimmune origin, due to vitamin deficiencies and infectious factors, or genetic predispositions. This review
outlines the prevalent forms of neuropathy in geriatric patients. Geriatria 2024;18:32-37. doi: 10.53139/G.20241806
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Wstep na jako$¢ zycia chorych i wymaga stosowania réznego
Prog wiekowy, ktory okresla przejscie z kategorii rodzaju lekow przeciwbdlowych, ktorych skutki uboczne
wieku $redniego do staroséci w literaturze, wydaje sie wplywaja negatywnie na jakos¢ zycia.

nadal sztywna granica 65 lat, pomimo wydtuzenia
przewidywanej dtugosci zycia. Neuropatie obwodowe Skutki starzenia sie dla uktadu
staja sie coraz bardziej powszechne wraz z wiekiem, cho¢ nerwowego obwodowego

doktadne ich rozpowszechnienie w populacji ogélnej nie Fizjologiczny proces starzenia charakteryzuja
jestznane. Zaréwno neuropatie cukrzycowe, jak réwniez strukturalne i biochemiczne zmiany prowadzace do
o innej etiologii sa zwiazane z ograniczeniem spraw- starczej degeneracji ukltadu nerwowego obwodowego
noéci ruchowej osdb starszych i zwiekszeniem ryzyka (PNS). Sprawia ona, ze PNS staje si¢ bardziej podatny na
upadkoéw i niepetnosprawnosci wieku podeszlego [1]. stres oksydacyjny i uszkadzajace czynniki zewnetrzne.
Mogga réwniez dawac objawy bolowe, co istotnie wplywa Starzenie PNS manifestuje sie klinicznie poprzez upo-
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$ledzenie funkcji motorycznych i czuciowych. Masa
mie$niowa mieéni poprzecznie prazkowanych szkie-
letowych stale maleje wraz z wiekiem, prowadzac do
pogorszenia sprawnosci ruchowej i czestszych upadkow.
Szczegdlnie utrata ta dotyczy miesni konczyn dolnych po
50 roku zycia [2]. Istnieje wiele mechanizméw lezgcych
u podstaw tego ubytku. Jednym z najwazniejszych z nich
jest zmniejszenie liczby motoneuronéw alfa w rogach
przednich istoty szarej rdzenia kregowego. Cz¢$¢ odner-
wionych widkien migsniowych jest nastepnie ponownie
unerwiana przez pozostale, sasiednie motoneurony alfa,
zwiekszajac tym samym liczbe wldkien miesniowych
unerwianych przez pojedyncza jednostke motoryczna.
Zjawisko to dotyczy gléwnie mieéni dystalnych kon-
czyn. Przykladem jest stosunkowo czesta atrofia mie-
$nia krotkiego zginacza kciuka u starszych pacjentow.
Zmniejszenie liczby widkien dotyka gléwnie wiokien
mie$niowych typu II, unerwionych ponownie przez
motoneurony o mniejszej $rednicy, stopniowo prze-
ksztalcajac je w widkna typu I o wolniejszym skurczu.
W rezultacie sila tego migénia maleje o 3-4% rocznie
z powodu wydluzenia czasu skurczu mieénia [3].
Innymi mechanizmami przyczyniajacymi si¢ do
atrofii sa zaburzenia w translacji bialek widkien mie-
$niowych i procesu prawidtowego faldowania biatek
w siateczce $rodplazmatycznej. Funkcja energetyczna
mitochondriéw réwniez ulega pogorszeniu, prowa-
dzac do spadku wydajnosci wytwarzania energii oraz
nasilenia stresu oksydacyjnego, a liczba naczyn wloso-
watych przypadajacych na kazde wldkno migéniowe
maleje, co zmniejsza zdolno$¢ miesni do pobierania
tlenu i nasila niekorzystne zmiany biochemiczne spo-
wodowane hipoksja [4]. Inne mechanizmy, zwlaszcza
te spowodowane zmianami w o$rodkowym uktadzie
nerwowym (OUN), przyczyniajg si¢ do pogorszenia
koordynacji ruchowej miedzy mig¢éniami agonistycz-
nymii antagonistycznymi, co objawia si¢ spadkiem sity
mieéniowej i dyssynergia i dysmetrig ruchu [5]. Funkcje
czuciowe rowniez sg dotkniete przez proces starzenia sie.
Wrazliwo$¢ czucia powierzchownego (eksteroceptyw-
nego) i glebokiego (proprioceptywnego) maleje o okolo
10% rocznie po osiggnieciu 80 roku zycia [6]. Glebokie
odruchy $ciegniste maja tendencje do zmniejszania
swojej amplitudy wraz z wiekiem. Powyzej 80 roku zycia
okoto 50% pacjentéw wykazuje jedno- lub obustronne
cze$ciowe zniesienie odruchdw $ciegnistych z migénia
trojglowego tydki. Glebokie odruchy $ciegniste z mie-
$nia czworoglowego uda (rzepkowe) réwniez mogg by¢
cze$ciowo zniesione, ale nie zaobserwowano dotychczas
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przypadkow catkowitej arefleksji wszystkich 4 konczyn
u starszych oséb bez neuropatii. Sg doniesienia, ze
u 0s6b powyzej 50 roku zycia obecno$¢ co najmniej 2z 3
klinicznych objawéw — zniesienie odruchéw z mie$nia
trojgtowego tydki, zaburzenia percepcji wibracjii pozycji
palcow — moze by¢ predykcyjne w 93% przypadkow
dla rozwiniecia sie¢ w przyszloéci neuropatii obwo-
dowej w przeciwienstwie do obecnosci tylko jednego
z tych trzech objawéw [7]. Jednakze, podana warto$¢
predykcyjna staje si¢ znacznie mniejsza u starszych po
przekroczeniu 65 roku zycia [7].

Podejrzenie neuropatii u pacjenta geriatrycznego
nalezy uwzgledni¢, gdy pojawi si¢ u niego jeden z naste-
pujacych objawéw: zaburzenia réwnowagi lub upadki
w zyciu codziennym, bdle neuropatyczne konczyn,
spadek sily mie$niowej zginaczy konczyn lub spadek
tej sity w mig$niach prostownikach stawu skokowego
gornego i dolnego, parestezje stop, hipestezja (niedo-
czulica) eksteroceptywna lub nocyceptywna konczyn
przekraczajaca granice palcow. W elektromiografii
(EMG) nalezy wzig¢ pod uwage zmiany przewodzenia
nerwowego zwiazane z naturalnym procesem starzenia
sie. Po 60 roku zycia predko$¢ przewodzenia widkien
ruchowych jest czesto spowolniona [8]. U zdrowych
0s6b po 80 roku zycia, jedynymi istotnymi wariantami
prawidlowymi sa wydluzenie op6znienia (latencji)
potencjalu ruchowego nerwu strzatkowego gtebokiego,
spadek amplitudy potencjatu ruchowego w nerwach
promieniowym i strzalkowym glebokim oraz spadek
predkosci przewodzenia czuciowego nerwu strzalko-
wego [9]. Atrofia matych mieéni dystalnych w konczy-
nach dolnych, moze prowadzi¢ do spadku amplitudy
ruchowej nerwu strzatkowego glebokiego, bez wspodt-
istnienia prawdziwej neuropatii u oséb starszych [10].
Stwierdzono spadek predkosci przewodzenia ruchowego
nerwu fokciowego o 10 m/s oraz spadek w nerwach
tokciowym i promieniowym o 16 m/s po 60 roku zycia.
W badaniu prospektywnym zdrowych oséb starszych
przez 5 lat, amplitudy potencjatéw czuciowych nerwu
promieniowego i fokciowego zmniejszyly si¢ o 1,75-
2,3 V, alatencja przewodzenia wzrosta o0 0,06-0,11
ms. Predko$¢ ogdlnego przewodzenia zmniejszyla si¢
o okoto 0,71-1,1 ms w tym okresie [11]. Wszystkie te
zmiany nalezy uwzgledni¢, majac na uwadze, ze wynik
badania EMG zalezy czesto od dokladnosci uzytego
sprzetu i technika wykonujacego badanie, mozliwe jest
istnienie zmiennoéci wynikéw miedzy dwoma bada-
niami nawet u tej samej osoby.
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Manifestacja kliniczna
Polineuropatie

Rozpowszechnienie polineuropatii u osob starszych
szacuje sie na 7% [12]. Najczesciej diagnozowana jest
mieszana polineuropatia czuciowo-ruchowa z prze-
waga zaburzen czucia, objawiajaca sie parestezjami i/
lub niedoczulica skéry stép, postepujaca w kierunku
gornych czesci ciala. Polineuropatia ta zaczyna dotyka¢
dystalnych obszaréw konczyn gérnych, gdy osiagnie
poziom kolan w kornczynach dolnych. Objawy sa obu-
stronne (bilateralne) i symetryczne w obu potowach
ciala, chociaz na poczatku choroby jedna z konczyn
dolnych moze by¢ zajeta wczesniej niz druga, co moze
stwarza¢ wrazenie niesymetrycznosci objawow [13].
Zidentyfikowano dotychczas ponad 100 réznych czyn-
nikéw etiologicznych polineuropatii i czynnikéw ryzyka
jej rozwoju. Obecnie rézne postacie cukrzycy i niepra-
widlowa tolerancja glukozy (IGT) s3 najczestszymi
przyczynamineuropatii na $wiecie, stanowiac przyczyne
20-50% wszystkich jej przypadkéw. Ogélnoswiatowe
rozpowszechnienie cukrzycy wynosi 6,4%, a przynaj-
mniej potowa pacjentéw z cukrzycg rozwija polineuro-
patie [7]. Przewlekte naduzywanie alkoholu to kolejna
istotna przyczyna polineuropatii i wystepuje u 13-66%
pacjentéw w zaleznosci od kryteriéw i badania [12].

Czynnik etiologiczny neuropatii pozostaje niewy-
kryty u20-30% pacjentéw pomimo proby diagnozy.
Miedzynarodowe zalecenia proponuja wykonanie
nastepujacego minimalnego zestawu badan w celu
okreslenia przyczyny najczestszych neuropatii: petna
morfologia krwi, jonogram osocza z oceng przesg-
czania kiebuszkowego i funkcji nerek, oznaczenie
witaminy B12 lub pomiar kwasu metylomalonowego
w surowicy, elektroforeza bialek surowicy z immuno-
fiksacja, pomiar glikemii krwi na czczo i hemoglobiny
glikowanej [14,15]. W przypadku braku okreslenia
przyczyny, mozna postawi¢ rozpoznanie idiopatycznej
przewleklej polineuropatii aksonalnej (CIAP - Chronic
idiopathic axonal polyneuropathy). Mozna uzupelni¢
podany powyzej panel badan o ocene wskaznikéw
funkcji watroby, markery stanu zapalnego i oznaczenie
stezenia TSH w surowicy, chociaz nie jest to zalecane.
Zachorowalno$¢ na CIAP szacuje si¢ na 31,6 na 100 000
0s6b rocznie. Kazdy z elementéw zespotu metabolicz-
nego, ktéry obejmuje nieprawidtows tolerancje glukozy,
dyslipidemie, nadci$nienie i otylos¢, jest niezaleznym
czynnikiem ryzyka dla CIAP.
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Neuropatie malych wiokien

Neurony o grubych zmielinizowanych wiéknach
grupy A (wg podziatu Gassera) odgrywaja role w pro-
priocepcji i czuciu powierzchownym (eksteroceptyw-
nym lub epikrytycznym), a ich degeneracja prowadzi
do objawéw ataksji chodu, niedoczulicy lub parestezji.
Uszkodzenie neuronéw czuciowych o cienkich nie-
zmielinizowanych wiéknach grupy C lub stabo zmie-
linizowanych widknach AS powoduje subiektywne
objawy sensoryczne: bol, hiperestezje i allodynie [15].
Neuropatia matych wiékien nerwowych najczesciej obja-
wia sie bélami neuropatycznymi dystalnych odcinkéw
konczyn, czgsto w formie pieczenia lub mrowienia o réz-
nym rozmieszczeniu. Bélom tym moze rzadko towa-
rzyszy¢ hipestezja (niedoczulica) eksteroceptywna lub
nocyceptywna, ale sita mig$niowa, odruchy $ciegniste
i czucie wibracji s3 zachowane. Ponadto, nie obserwuje
si¢ zaburzen potencjaléw czuciowych w elektromiografii
(EMG). Cukrzyca jest gtéwna przyczyna neuropatii
malych wtdkien, a druga pod wzgledem czestosci wyste-
powania przyczyna jest zespot Sjogrena [16].

Niedobdr witaminy B12 jest bardzo czesty u oséb
starszych, czgsto wtorny do nieprawidlowosci wchlania-
nia jelitowego, spowodowanego przyjmowaniem lekéw,
przewleklym zapaleniem blony $luzowej zotadka lub
innymi przyczynami i powinien by¢ brany pod uwage,
nawet w przypadku braku objawéw wynikajacych z ane-
mii makrocytarnej [17]. Same objawy neurologiczne
moga dominowa¢ w obrazie klinicznym, jeszcze przed
pojawieniem si¢ objawéw niedokrwistoéci [18]. Jedna
z manifestacji objaw6w neurologicznych moze by¢ poli-
neuropatia, prowadzaca do ataksji chodu chorego [19],
ale moze réwniez objawiac¢ sie jako neuropatia matych
wiodkien nerwowych. Nalezy zachowa¢ ostroznos¢, jesli
pacjent wydaje sie by¢ spowolniaty, jest przygnebiony lub
skarzy sie na zamglone widzenie. W przypadku silnego
podejrzenia klinicznego niedoboru witaminy B12 przy
prawidfowym lub w dolnych granicach normy wyniku
stezenia witaminy B12 w surowicy krwi, pomiar stezenia
kwasu metylomalonowego z pierwszej porannej probki
moczu, moze ujawni¢ objawy dyskretnego niedoboru
witaminy B12. Badanie poziomu osoczowego transko-
balaminy I, ktéra transportuje witaming B12 w osoczu,
nie jest obecnie zalecane. Witamina B12 umozliwia
mitochondrialng konwersje kwasu metylomalonylowego
do kwasu bursztynowego i metylacje homocysteiny
do metioniny, biorgc udzial w przemianach weglowo-
dandw, tluszczéw, biatek i kwaséw nukleinowych. Jej
niedobdr prowadzi do wzrostu stezenia kwasu metylo-
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malonylowego, niezaleznie od stezenia kwasu foliowego.
Suplementacja parenteralna witaminy B12 zazwyczaj
prowadzi do cofniecia si¢ czesci objawéw, cho¢ w przy-
padku rozleglych uszkodzenn OUN i PNS cze$¢ zmian
moze pozostaé trwale. W przypadku niedoboru kwasu
foliowego, suplementacja powinna zawsze obejmowaé
dodatkowo witaming B12, poniewaz suplementacja
kwasu foliowego moze prowadzi¢ do jej nadmiernego
wykorzystania, co moze wtdrnie prowadzi¢ do jej nie-
doboru [19].

Poliradikuloneuropatie o poditozu
autoimmunologicznym

W przeciwienstwie do neuropatii aksonalnych,
poliradikuloneuropatie to neuropatie z przewaga
objawéw ruchowych. Zesp6t Guillaina-Barrégo (GBS)
jest sztandarowym przykladem grupy poliradikulo-
neuropatii autoimmunologicznych, do ktérych nalezg
rowniez przewlekla zapalna demielinizacyjna polira-
dikuloneuropatia (CIDP), ostra ruchowa neuropatia
aksonalna (acute motor axonal neuropathy, AMAN)
oraz ostra ruchowo-czuciowa neuropatia aksonalna
(acute motor and sensitive acute neuropathy, AMSAM).
AMAN i AMSAM czesto klasyfikowane sg jako
warianty kliniczne zespotu Guillaina-Barrégo. GBS
objawia si¢ zazwyczaj nagle pojawiajacym sie i postepu-
jacym niedowtadem lub porazeniem mies$ni w zakresie
odcinkéw blizszych i dalszych konczyn, postepujacym
od odcinkéw dalszych konczyn dolnych w gore ciala,
niedoczulicg i dystalnymi parestezjami o szybko
narastajacym charakterze oraz zniesieniem glebokich
odruchéw $ciegnistych. Mediana wieku zachorowania
wynosi 42 lata + 24 lata, ale czgsto$¢ wystepowania GBS
nieznacznie wzrasta wraz z wiekiem. W rzeczywistosci,
wedlug ostatniego przegladu, 34% pacjentéw miato
wiecej niz 50 lat [20]. Prawdopodobnie GBS jest czgsto
pomijany w rozpoznaniu u oséb starszych w swoich
tagodniejszych postaciach.

U o0s6b starszych zesp6l Guillaina-Barrégo czesto
przebiega ci¢zej, a proces zdrowienia i rehabilitacji
ruchowej jest wydtuzony [21]. Pomimo wyzZszego
wskaznika $miertelnosci u osob starszych, rokowanie
co do catkowitego wyleczenia jest dobre, nawet 80%
pacjentéw moze poruszaé sie samodzielnie po roku
od poczatku choroby, cho¢ proces rekonwalescencji
moze by¢ dlugi [22]. Diagnostyka GBS moze by¢
tatwo przeprowadzana na podstawie wystepujacych
objawow klinicznych i wywiadu lekarskiego, badania
plynu mézgowo-rdzeniowego (CSF) lub za pomoca
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elektromiografii (EMG), ale w przypadkach przewle-
klej zapalnej demielinizacyjnej poliradikuloneuropatii
(CIDP), o niezbyt ostrym poczatku objawéw, EMG
moze by¢ niewystarczajacy lub moze pokazaé jedy-
nie posrednie nieprawidlowosci (np. wydluzenie fal
F). W przypadku podejrzenia CIDP nalezy wowczas
uzupelni¢ proces diagnostyczny o punkcje ledzwiowa
i pobranie CSF w celu identyfikacji charakterystycznej
dla GBS i CIDP hiperproteinemii przy nieobecnosci
zwiekszonej pleocytozy CSF [23]. Jednak u starszych
pacjentéw z cukrzycg lub z chorobg zwyrodnieniowa
stawow czesto w CSF mozna zaobserwowaé jedynie
umiarkowang proteinemie. W takich przypadkach
mozna rozszerzy¢ panel badan, korzystajac z somatosen-
sorycznych potencjaléw wywolanych, aby sprawdzié, czy
wystepuje uszkodzenie korzeni nerwowych. Za pomoca
rezonansu magnetycznego (MR) kregostupa i rdzenia
kregowego mozna wykluczy¢ kompresyjne przyczyny
deficytow ruchowych jak zwezenie kanalu kregowego
lub zespot dyskowo-korzeniowy (dyskopatia). Ostatnio
wprowadzono pojecie nodo-paranodopatii. Sg to neu-
ropatie autoimmunologiczne z przeciwciatami w klasie
IgG4 przeciwko bialkom wezléw Ranviera i regionom
okoloweztowym aksondw, takimi jak nty-NF-155,
anty-NF-186 i anty-CASPR-1. i Nodo-paranodopatie
pierwotnie wyrdzniono jako podtyp CIDP. Pacjenci,
u ktorych wykryto te przeciwciala, sg czesciej mtodsi,
a choroba charakteryzuje si¢ szybszym przebiegiem,
powstaniem duzego stopnia niepelnosprawnosci
ruchowej i stabg odpowiedzig na standardowe wobec
CIDP leczenie, ale lepszg odpowiedzia terapeutyczng
na rytuksymab [24].

Wieloogniskowa neuropatia ruchowa (multifocal
motor neuropathy, MMN) z utrzymujacymi sie blokami
przewodzenia jest znacznie rzadsza, o szacowanym roz-
powszechnieniu ponizej jednego przypadku na 100 000
0s6b. Stanowi wazne rozpoznanie réznicowe w stosunku
do stwardnienia bocznego zanikowego. Objawia si¢
asymetrycznym niedowladem lub porazeniem mieéni
dystalnych i proksymalnych konczyn, zazwyczaj rozpo-
czynajacym sie w konczynach gornych. Rozwoj choroby
moze prowadzi¢ do pojawienia si¢ amiotrofii i atrofii
mies$ni konczyn, bedacej odzwierciedleniem utraty
aksonéw ruchowych unerwiajacych miesnie. W EMG
nalezy poszukiwa¢ zapiséw catkowitego bloku przewo-
dzenia nerwéw ruchowych, z zachowaniem prawidlo-
wego przewodzenia w nerwach czuciowych. W MMN
niedowlad jest w poczatkowym okresie choroby
odwracalny, gdy wynika tylko z blokéw przewodzenia,
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przy zachowanej masie mig$niowej, co podkresla zna-
czenie weczesnej diagnostyki i wdrozenia prawidlowego
leczenia. Przeciwciata przeciw gangliozydom ostonki
Schwanna zwlaszcza w klasie anty-GM1, sg obecne
w 40-80% przypadkéw klasycznej MMN. Odpowiedz
terapeutyczna na podanie immunoglobulin dozylnie
jest zazwyczaj bardzo dobra, ale czasami konieczne jest
powtarzanie ich wlew6éw w stosunkowo krotkich odste-
pach czasu [25]. W przypadku braku poprawy zaleca si¢
leczenie cyklofosfamidem, azatiopryna, cyklosporyna,
interferonem beta-1a lub rytuksymabem.

Neuropatie w przebiegu zapalen naczyn

Zmiany neuropatyczne mogg by¢ czescia obrazu
klinicznego wielonarzagdowych uktadowych zapalen
naczyn lub objawy moga ogranicza¢ si¢ do jedynie
do obwodowego ukladu nerwowego. Neuropatia
w przebiegu zapalenia naczyn powstaje w wyniku
niedokrwienno-zakrzepowych zmian w matych naczy-
niach odzywczych nerwow, prowadzac do miejscowej
dysfunkcji zajetego pnia nerwowego. Zmiany neuropa-
tyczne w przebiegu tych choréb przyjmuja najczesciej
forme ogniskowego i jednostronnego (unilateralnego)
szybko postepujacego zajecia wielu pni nerwowych,
zaréwno czuciowych, jak i ruchowych. Jednak czasami
moga one wystepowaé symetryczne i obustronne.
U o0s6b starszych moga wystepowac formy o przebiegu
przewlekle postepujacym, a rozwdj objawdw neuropatii
moze by¢ wydluzony w czasie, pojawiajac sie stopniowo.
Parestezje, allodynia i bol neuropatyczny poprzedzajace
zajecie nerwow ruchowych w tej samej lokalizacji moga
czasami nie wystepowac. Biopsja migsniowa jest czesto
konieczna, zwlaszcza w przypadkach ograniczonych do
zajecia tylko ukladu nerwowego obwodowego. Terapia
glikokortykosteroidami powinna by¢ wdrozona mozli-
wie jak najwczesniej [26].

Neuropatie dziedziczone w przebiegu
choroby Charcota, Mariego i Tootha
Neuropatie wrodzone moga ujawniaé sie w poz-
niejszym wieku chorego. Najczesciej diagnozowang
neuropatig wrodzong pozostaje polineuropatia w prze-
biegu choroby Charcota Mariego Tootha (Charcot-
Marie-Tooth, CMT). Wystepujaca w tej chorobie posta¢
polineuropatii objawia sie niedowladem i amiotrofig
w dystalnych odcinkach konczyn dolnych, prowadzac
do charakterystycznych deformaciji stép i palcéw oraz
zanikéw miesni tydek. Z uptywem czasu dochodzi
do symetrycznego zajecia nerwéw czesci dystalnych
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konczyn goérnych z atrofig mig$ni miedzykostnych
rak. Zazwyczaj oszczedzone sg mieénie obreczy bar-
kowej i miednicznej. Choroba jest powoli postepujaca
i przewlekla. Deficytowi ruchowemu towarzysza stabo
wyrazone objawy czuciowe, szczegOlnie w pozniejszym
okresie choroby, takie jak parestezje, zaburzenia czucia
dotyku i wibracji lub bol neuropatyczny [27]. Dokladnie
zebrany wywiad lekarski co do wczesnego poczatku
objawéw ruchowych w mlodszym wieku (opdznienie
rozwoju chodu, trudnosci w uprawianiu sportu w szkole,
nawracajace zwichniecia) moze by¢ pomocny, nawet jesli
chory przez dlugi czas byt nieswiadomy istnienia u siebie
objawow chorobowych. Klasyfikacja CMT opiera si¢ na
badaniu genetycznym okreslajagcym mutacje w 1z okoto
40 genéw odpowiedzialnych za rozwéj choroby lub
na badaniu predkosci przewodzenia nerwéw w EMG,
wyrdzniajac w zaleznosci od typu uszkodzenia formy
aksonalne (aksonopatie), demielinizacyjne (mielino-
patie) lub mieszane (aksono-demielinizacyjne). Duza
rozbieznoé¢ w klasyfikacjach wynika z faktu, ze za roz-
woj jednego obrazu klinicznego CMT odpowiedzialne
sg mutacje w okolo 40 genach alista mutacji kazdego
roku sie¢ wydluza. Niemniej jednak, za 95% zidenty-
fikowanych genetycznie przyczyn CMT odpowiada
mutacja wjednym z 4 nastepujacych genéw: PMP22,
GJB1, MFN2 i MPZ [28].

Neuropatie w przebiegu rodzinnej
amyloidozy transtyretynowej

Rodzinna amyloidoza zwigzana z transtyretyna jest
rzadka choroba genetyczna, w ktorej uszkodzenie PNS
i polineuropatia s jednymi z najczestszych objawow
chorobowych. Choroba dziedziczona jest w sposob
autosomalny dominujacy, spowodowana mutacjg genu
transtyretyny, ktora prowadzi do powstawania nieprawi-
dlowo sfaldowanego biatka transtyretyny (TTR), ktdre
odktada sie w PNS, sercu, mézgu i nerkach. Jest to neu-
ropatia zajmujaca gtéwnie konczyny dolne, z wyrazng
przewaga objawdw zaburzen czuciowych, mozliwe jest
réwniez wystapienie objawéw niedowtadu ruchowego.
Zmianami degeneracyjnymi dotkniete sa rdwniez nerwy
autonomicznego ukladu nerwowego, czego najczestsza
manifestacjg s3: zaparcia, biegunki, hipotensja orto-
statyczna oraz zaburzenia oddawania moczu. Historia
rodzinna choroby moze by¢ nieobecna w 40 do 70%
przypadkéw pacjentéw [29]. Wezesne rozpoznanie na
podstawie badania genetycznego, biopsji miesni z bada-
niem immunohistochemicznym jest kluczowe, ponie-
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