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CAPITOLUL1

Acest ghid este realizat de citre ACMTR in cadrul proiectul ,imbunatatirea

calitatii vietii persoanelor care sufera de boala Charcot Marie Tooth”, finantat
prin programul in Stare de Bine sustinut de Kaufland Romania si implementat
de Fundatia pentru Dezvoltarea Societatii Civile.

Continutul acestui material nu reprezinta in mod necesar pozitia oficiala a
programului ,,in stare de bine”

CE CUPRINDE ACEST GHID

Ghidul pacientului cu boala Charcot Marie Tooth cuprinde articole
scrise de medici romani, articole traduse de echipa ACMTR si revizuite
de medici romani, articole scrise de membirii echipei ACMTR despre
boala Charcot Marie Tooth.

AU PARTICIPAT LA SCRIEREA SI REVIZUIREA
GHIDULUI:

Nicolae Grecu -Medic specialist neurolog, Spitalul Universitar de Urgenta Bucuresti
(SUUB)

Raul Colta - Medic specialist ortopedie si traumatologie, Specialist in chirurgia gleznei si
piciorului, Artro Sport Clinic

Mihaela Dalea - Medic specialist diabetologie, nutritie si boli metabolice.
Mihaela Dan- - Medic pneumolog, Mulhouse, Franta

Dana Timbota - Kinetoterapeut

Szabo Andreea Maria - presedinte Asociatia Charcot Marie Tooth Romania
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Nicoleta Poganu - responsabil grup tinta Asociatia Charcot Marie Tooth Romania


https://www.facebook.com/instaredebine/?__cft__[0]=AZVZ-dQHVQs8WavjFr3fH1gZn36hsJ0JaiKjFtyZCJ5G7Sq4gUR9Z5ZxJFm0J8qoMJtod8WgD3yC9acEKYSBeIKHFAJeC0wokmUbzrfs-XaClBo_PvjktpYcwhaI6tNTxY1n8f5vr-lxiOh4DwPV1L34ghCB6Y3lvq-2QM091mBoaWHUtpdH-2H0f1aHX3UW82Y&__tn__=kK-R

Boala Charcot-Marie-Tooth (CMT) este denumita dupa numele celor 3 medici

care au descris-o in anul 1886: doi francezi (Charcot si Marie) si un englez

(Tooth). Ea este adesea denumita «amiotrofie neurogena». CMT reuneste mai
multe afectiuni apropiate sau « forme», a caror clasificare este inca in plina
evolutie, sub impulsul cercetarilor genetice.

DE CE ERA NEVOIE DE ACEST GHID?

Desi s-au depus toate eforturile pentru a ne asigura ca informatiile din
acest ghid sunt corecte, Asociatia Charcot Marie Tooth Romania nu
poate fi considerata responsabila pentru eventuale incoerente. Exista
schimbari constante si evolutii in medicina. Va sfatuim sa cereti parerea
medicilor dvs pentru a primi cea mai buna ingrijire medicala.

Acest ghid a fost conceput pentru a informa persoanele diagnosticate
cu boala Charcot Marie Tooth, familiile acestora, medicii si specialistii
din domeniul medical si social, care vor sa afle mai multe despre boala
Charcot Marie Tooth.

CUVANTUL PRESEDINTELUI

Una dintre principalele probleme cu
care se confrunta pacientii cu boli rare,
implicit cei afectati de boala Charcot
Marie Tooth, este lipsa de informare si
intelegerea partiala a propriei afectiuni.
Aceste aspecte au drept consecinta o
gestionare deficitara a bolii si scaderea
calitatii vietii persoanelor cu boala CMT.




CAPITOLUL 2

Neuropatia ereditara senzitivo-motorie Charcot-Marie-Tooth -
perspectiva neurologului

Neuropatia ereditara senzitivo-
motorie Charcot-Marie-Tooth
(CMT) reprezinta un grup de
afectiuni ale nervilor periferici
(nervii care parasesc maduva
spinarii si ajung la nivelul pielii
si muschilor). Numele provine
de la trei medici care au
descris pentru prima data
aceasta patologie la finalul
secolului19.

Charcot Marie Tooth este o
boala neuromusculara rara

CMT nu este o afectiune a creierului sau a maduvei spinarii, insa, rareori
unele forme de CMT pot asocia si simptome care nu tin de nervii
periferici. CMT este o afectiune genetica. Aceasta poate fi mostenita, de
multe ori acest lucru fiind evident (parinti, frati, surori cu simptome
similare); alteori transmiterea nu este atat de clara, anomaliile genetice
putand aparea spontan (parintii neavand anomaliile incriminate) sau
prin mecanisme de transmitere mai complexe (fiecare dintre parinti
purtand anomalii genetice partiale, care nu determina in sine CMT).
CMT este incadrata in categoria ,bolilor rare”, estimandu-se ca la nivel
european sunt intre 10-28 persoane afectate la fiecare 100.000 locuitori
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Care sunt simptomele CMT?

Picioare afectate de
boala Charcot Marie Tooth

Simptomele cele mai frecvente ale
persoanelor cu CMT sunt:

- scadere fortei musculara in partile
distale ale membrelor (in special la
nivelul membrelor inferioare, cu
dificultate de a ridica piciorul)

- tulburare de sensibilitate, cu
amorteli, senzatie de ,rece”

- dezechilibru si dificultate la mers
(din cauza scaderii fortei musculare
si a faptului ca persoana nu simte
foarte bine podeaua cand paseste)
- dureri.

De asemenea, secundar afectarii fibrelor nervoase apar si o serie de

modificari:

- la nivelul muschilor (scaderea acestora in volum — atrofii, in aceleasi
zone in care este si slabiciunea musculara)

- la nivelul oaselor si articulatiilor (in special la nivelul picioarelor, cu
bolta plantara inalta si aspectul de ,picior scobit”, sau cu blocarea
degetelor in flexie si aspectul de ,degete in ciocan”).

Maini afectate de boala
Charcot Marie Tooth

Fel |

Desi persoanele afectate de CMT isi
pot folosi bratele, in partea
superioarj, tricepsii fiind chiar mai
dezvoltati decat in mod normal, au
probleme serioase in executarea

miscarilor degetelor, slabeste forta
de prindere si dexteritatea,
incheietura mainii cade si apare o
atrofiere serioasa a muschilor
palmei.




Cum evolueaza CMT?

Simptomele debuteaza de cele mai multe ori in copilarie sau
adolescenta; mai rar, acestea pot incepe si la varsta adulta. Ele
progreseaza cu o viteza variabila de la persoana la persoana si depinde
in principal de tipul de anomalie genetica care provoaca CMT. Este
important de stiut ca si in cazul unei familii in care mai multi membri
sunt afectati evolutia CMT poate fi uneori variabila in ceea ce priveste
varsta debutului sau severitatea in decursul anilor.

Evolutia este de regula lenta, pe parcursul mai multor ani, sau
ocazional zeci de ani. In timp se ajunge la o mobilizare din ce in ce mai
dificila, persoanele afectate necesitand de cele mai multe ori
dispozitive (orteze, bastoane, fotolii rulante) pentru a se deplasa; de
asemenea, mainile isi pierd progresiv forta si dexteritatea facand
dificila manevrarea obiectelor.

Speranta de viata, cu ingrijire, nu este de regula afectata, iar
persoanele cu CMT pot de multe ori desfasura activitati si profesii
obisnuite.

Si mptome dife rite' Din cauza ca exista

aproape 8000 de boli
= = i te 100 d
aceeasi boal3 P
' 3 Charcot-Marie-Tooth,

. " Ve \ constatarea
ti au CMT”, cea i &% i diagnosticului CMT

mai frecventd boald ¢ ~ g .' ¥ poate parea un labirint.
neuromusculara rard. f () De aceea este esential
VO ! f{  sacrestem gradul de
constientizare!
Luna octombrie este, la
. p _ nivel european, dedicata
Sigbiciune s 1 & | 3 constientizarii bolii

- ' §| Charcot Marie Tooth.

|
cmt-awareness.com
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Exista tratament pentru CMT?

Pana la momentul redactarii acestui ghid, din nefericire nu exista
niciun tratament care sa vindece sau sa incetineasca progresia CMT.
EXxista o serie de studii clinice pentru formele mai frecvente de CMT,
unele cu rezultate preliminare mai incurajatoare, insa aceste
medicamente, daca se dovedesc eficiente, nu vor fi disponibile cel mai
probabil in urmatorii ani.

Cu toate acestea, exista multiple alte tipuri de terapii si interventii ce
pot veni in ajutorul persoanelor cu CMT, in functie de problemele
individuale:

- fiziokinetoterapie

- utilizarea de orteze sau alte dispozitive pentru facilitarea mersului si a
manualitatii

- interventii chirurgicale pentru fixarea articulatiei gleznei

- adaptarea locuintei, a autoturismului

- tratament medicamentos al durerilor, etc.

CMT este o boala incurabila.

O diagnosticare rapida si un
management corect al bolii
imbunatatesc semnificativ
calitatea vietii persoanelor cu
Charcot Marie Tooth.

Nu exista tratament pentru
pacientii cu Charcot-Marie-Tooth,
dar exista solutii pentru o viata
mai buna.

De ce apare CMT?

CMT apare din cauza unor anomalii (mutatii) la nivelul unor gene ce
codifica proteine din structura fibrelor nervoase sau a invelisului de
mielina care ajuta la conducerea mai rapida a semnalului electric prin
nerv. La acest moment se cunosc peste 100 gene care pot determina
forme de CMT, iar altele noi se identifica frecvent.
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Cum se stabileste diagnosticul de CMT?

Electromyogram

Stabilirea diagnosticului cuprinde mai multe etape:

- suspiciunea clinica initiald, in baza istoricului si a examenului clinic
neurologic;

- evaluare electrofiziologica (electroneuromiografie - ENMG), pentru a
se obtine informatii suplimentare referitoare la componenta nervilor
periferici care este afectata (nervul propriu-zis sau teaca de mielina);

- testare genetica, pentru stabilirea diagnosticului de certitudine si
clasificarea tipului de CMT, o nota importanta o reprezinta faptul ca un
numar semnificativ de persoane (in jur de pana la 40% in functie de
particularitati) pot ramane fara un diagnostic genetic cert — acest lucru
Nnu infirma diagnosticul de CMT.

In situatii in care lucrurile nu sunt foarte clare pot fi necesare o serie de
investigatii suplimentare pentru a exclude diagnostice ce pot mima
CMT.

Desi in deceniile precedente biopsia de nerv reprezenta o metoda
destul de frecvent utilizata pentru diagnosticul CMT, avand in vedere
informatiile limitate pe care le aduce aceasta, caracterul invaziv, dar mai
ales disponibilitatea din ce in ce mai crescuta a testarii genetice,
aceasta nu mai reprezinta o metoda de diagnostic decat cel mult
(rareori) pentru excluderea altor patologii.

La momentul redactarii acestui ghid alte investigatii precum ecografia
de nerv periferic sau examinarea prin rezonanta magnetica (RM) de
nerv periferic au inca o valoare limitata.



Am primit diagnosticul de CMTIA/CMT2B/CMTXI1/etc -
ce inseamna aceste litere si cifre?

Acestea sunt prescurtari ale formei
de afectare. Desi utilizarea lor va fi 2

i
probabil inlocuits in timp de o hfr
clasificare mai descriptiva, acestea Eis
sunt in continuare folosite pe scara . #;%:‘;.r;i;f{_:!
larga pentru facilitarea comunicarii B o i.:ﬁt‘ ’-"'f..-;q_-?_.?_‘:r ._
diagnosticului. Denumirea contine ; 5‘}{%’{ *
o serie de componente: «";‘i:,
1) CMT - Charcot-Marie-Tooth TR
2) 1, 4 sau 2 —componenta din ff;,__
nervul periferic care este afectata, i

in baza examenului ENMG: 1si 4
pentru afectarea tecii de mieling, 2
pentru afectarea axonului (nervului
propriu-zis) Charcot Marie Tooth afecteaza
3) 1, 4, X, AR - tipul de transmitere 2,8 milioane de oameni la nivel
genetica: 1 pentru autozomal mondial, pana cand se va gasi
dominant, 4 (pentru formele cu un tratament pentru CMT, luna
afectare a tecii de mielind) si AR octombrie va fi luna

' constientizarii CMT.
(pentru formele cu afectare '
axonald) pentru autozomal recesiy,
X pentru transmitere asociata
cromozomului X.

Care este rolul medicului neurolog?

Medicul neurolog are un rol important in evaluarea initiala a persoanei
cu suspiciune de CMT. Urmarind pasii de |la etapele de diagnostic,
acesta trebuie:

- sa alcatuiasca istoricul familial al persoanei suspecte de CMT

- Sa examineze cu atentie persoana cu suspiciune de CMT

- sa recomande (sau, daca are experienta necesara, sa efectueze)



examinarea ENMG

- daca este cazul, sa excluda alte patologii ce pot mima CMT

- daca este cazul, sa indrume persoana catre medici de alte specialitati
(ortopedie, nutritie, pneumologie, psihologie clinica, etc) pentru
evaluare complementara in functie de nevoi

- sa recomande tipul adecvat de testare genetica sau sa indrume
persoana catre un medic genetician pentru evaluare complementara.
Ulterior, medicul neurolog are rolul de a monitoriza evolutia in timp a
persoanei cu CMT pentru a evalua nevoile acesteia si a trata, la nevoie
alaturi de medicii din alte specialitati, simptomele care pot sa apara in
timp.

Articol scris de: Nicolae Grecu, Medic specialist neurolog, Spitalul
Universitar de Urgenta Bucuresti (SUUB)

Bibliografie:

Cortese A, Wilcox JE, Polke JM, et al. Targeted next-generation
seguencing panels in the diagnosis of Charcot-Marie-Tooth disease.
Neurology. 2020;94(1):e51-e61. doi:10.1212/WNL.0000000000008672

Pareyson D, Saveri P, Pisciotta C. New developments in Charcot-Marie-
Tooth neuropathy and related diseases. Curr Opin Neurol.
2017:30(5):471-480. doi:10.1097/WCO.000000000000047 4
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CAPITOLUL 3

Simptome rare ale bolii Charcot Marie Tooth

Charcot Marie Tooth este o boala multisistemica ce afecteaza diferit
persoanele care au mutatiile genetice ce provoaca boala. Aceasta
afectare diferita, apare chiar si in cazul indivizilor din aceeasi familie.
Exista foarte multe forme de CMT pentru ca exista circa 100 de gene
diferite responsabile de codificarea diferitelor proteine a caror mutatii
provoaca o simptomatologie foarte larga. La unele persoane care au
boala CMT simptomele abia se observa, iar la altele pot fi dintre cele
mai grave.

De asemenea, evolutia bolii este diferita de la persoana la persoana,
unele persoane au o evolutie lentad, putandu-si mentine independenta
tot restul vietii, iar altele ajung sa foloseasca un scaun rulant.

Evolutia si gravitatea formei este influentata de gena care a suferit
mutatii, de momentul aparitiei bolii, de stilul de viata al persoanei, si
alte aspecte.

Despre simptomele comune ale CMT am discutat in capitolul trecut,
dar CMT poate provoca si simptome mai rare si grave:

-afectare pulmonarsg;

-afectare a corzilor vocale si a auzului;

-afectare a vazului.

Pierderea auzului in CMT

Asocierea dintre pierderea
auzului si CMT nu este
surprinzatoare, deoarece simtul
auzului se bazeaza pe nervi (nervi
cohleari) pentru a conecta
sistemul de detectare a sunetului
urechii interne la partea din
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creier care interpreteaza sunetul. La fel cum nervii din picioare si brate
pot fi afectati de CMT, asa si nervii cohleari. Interesant este ca rata
incidentei pierderii auzului legata de CMT variaza in functie de subtipul
CMT. Aproximativ 15% dintre pacientii cu CMTIA, cel mai frecvent tip de
CMT, s-au plans de pierderea auzului. O proportie si mai mare de
pacienti cu CMTIB si forme recesive de CMT (CMT4) au notat aceeasi
problema (28,2% si, respectiv, 30%). Alte subtipuri CMT asociate cu
pierderea auzului includ neuropatie ereditara cu raspundere fata de
paralizii de presiune (HNPP), CMTIX si CMT2A. Pierderea auzului legata
de CMT afecteaza de obicei ambele urechiin mod egal, interfereaza cu
sunetele de frecventa medie siinalta si variaza de la usor la sever.

Cum se manifesta?

O plangere frecventa in randul pacientilor cu pierdere auditiva legata
de CMT este dificultatea intelegerii altora atunci cand se afla intr-un
mediu cu zgomot puternic de fond (de exemplu, o petrecere sau un
concert). Pierderea auzului poate avea un impact semnificativ asupra
calitatii vietii pacientilor si poate afecta dezvoltarea comunicarii si a
invatarii copiilor cu CMT, in special daca este |asata nediagnosticata
pentru o perioada lunga de timp.

Testele de screening auditiv si discutiile active intre pacienti si medici
sunt strategii importante si utile pentru a identifica si a face fata
pierderii de auz legate de CMT. Utilizarea aparatelor auditive poate fi,
de asemenea, foarte utila, iar noua tehnologie care utilizeaza aplicatii
mobile dedicate permite adaptari personalizate la sistemul auditiv
pentru a raspunde unor medii si circumstante sociale specifice.

Articol tradus de membrii echipei ACMTR
https://www.cmtausa.org/living-with-cmt/managing-cmt/hearing/

u\_'/ Hearing Loss and CMT

Hearing loss has been associated with
several subtypes of Charcot-Marie-Tooth...
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Paralizia corzilor vocale

Unii pacienti, in special cei cu CMT2A sau CMT4A, au fost identificati cu
paralizie a cel putin unei parti a corzilor vocale. Acest lucru poate sa i
impiedice sa genereze forta sau intensitate atunci cand vorbesc.
Aceasta poate fi asociata cu dificultati de respiratie. De obicei, acesti
pacienti sunt evaluati de specialistii ORL (ureche, nas si gat), care sunt
cel mai bine echipati pentru evaluarea functiei coardelor vocale.
Crearea artificiala a coardelor vocale este o preocupare in aceste situatii
deoarece exista riscul sa se inchida caile respiratorii. In cazuri extreme
pot fi necesare interventii chirurgicale, cum sunt traheostomiile.

Atrofia optica

Atrofia optica apare la unii
pacienti cu CMT2A, dar la altii,
Nu exista o implicare vizibila a
nervului optic. Acest lucru
sugereaza ca heuropatia optica
este specifica anumitor mutatii
MFEN2 in CMT2A si ca acuitatea
Ccu contrast scazut sau OCT are o
valoare limitata ca biomarker la
nivel de boala.

Articol tradus de membrii echipei ACMTR

https://www.cmtausa.org/living-with-cmt/managing-cmt/hearing/

https://pubmed.ncbi.nIm.nih.gov/29063243/
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Probleme respiratorii

CMT afecteaza nervii periferici care
conduc informatiile motorii si
senzoriale catre si dinspre creier. Astfel,
pot fi afectati nervul frenic care duce la
diafragma si nervii intercostali care
ajung la muschii intercostali. Pentru ca
respiratia sa se desfasoare corect, atat
nervii frenici cat si cei intercostali sunt
importanti. Afectarea diafragmatica
poate duce la insuficienta respiratorie.
Acest tip de afectare respiratorie poate
fi intalnita in toate formele de CMT, dar
apare totusi destul de rar in formele
clasice de CMT, precum CMTIA sau
CMTX.

Situatii rare

In unele forme severe de CMT respiratia
poate fi afectata cu manifestari
prezente inca din copilarie (forme
pediatrice severe cu insuficienta
respiratorie care poate pune in pericol
viata pacientului). Unii adulti cu forme
severe de CMT sufera, de asemenea, de
insuficienta respiratorie numita
Lrestrictiva” cu dificultati de respiratie
care necesita uneori sprijin ventilator
(ajutor respirator cu aparate speciale).

Aceste cazuri sunt foarte rare, dar ele ilustreaza faptul ca CMT poate fi
mai mult decat o boala ,usoara” sau lent progresiva.



Afectarea diafragmatica si evaluarea pulmonara

Uneori, in special in cazurile de CMT4 sau CMT2, pacientii pot prezenta
o scadere a activitatii nervului frenic ceea ce duce la paralizia unei parti
a muschiului diafragmatic. Este aproape exclus ca intreg diafragmul sa
fie paralizat, si chiar si atunci nervii intercostali ar compensa partial
aceasta problema. In caz de paralizie a nervului frenic, pacientii se
intreaba daca stimularea electrica a nervului diafragmatic ar putea fio
solutie, dar inca nu sunt dovezi suficiente in favoarea unui astfel de
tratament.

Apneain somn

Este din ce in ce mai recunoscut faptul ca pacientii cu CMT pot dezvolta
apnee in somn. Pauzele respiratorii nocturne poate fi cauzate de
disfunctia neuromusculara a cailor respiratorii superioare, dar
mecanismul exact nu este cunoscut inca. Apneea in somn poate duce
la somnolenta si oboseala accentuata in timpul zilei. Destul de frecvent
este prezent sforaitul. Apneea in somn poate fi tratata prin aparate de
ventilatie in presiune continua (humite CPAP), cu o toleranta uneori
dificila pentru pacient.

M\

. % N/ -
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Articol tradus de membrii echipei ACMTR
https://www.cmtausa.org/living-with-cmt/managing-cmt/breathing-
and-cmt/

si revizuit de medic pneumolog Dr Mihaela DAN
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CAPITOLUL 4

Aspecte genetice generale

Charcot Marie Tooth este una dintre cele mai frecvente boli rare de
cauza genetica. Circa 100 de gene, care au suferit mutatii, sunt
responsabile de simptomatologia CMT. Charcot Marie Tooth este o
patologie umbrela ce include foarte multe forme, fenotipuri, de la cele
mMai usoare pana la forme foarte grave.

O alta specificitate a CMT este acea ca se transmite de la parinti la copii
prin toate tiparele de transmitere genetica: autozomal dominant,
autozomal recesiv, x-linkat, de asemenea, exista si mutatii noi —de
NoVo.

Majoritatea persoanelor din Romania, care sufera de CMT, nu sunt
testate genetic pentru a avea 100% un diagnostic cert sau pentru a afla
tipul exact de CMT.

De ce exista un numar redus de persoane testate genetic in
Romania:

Genetica, ca si specializare medicala, in Romania a capatat relativ
recent notorietate si suficiente fondurip U a pregati specialisti.
Majoritatea pacientilor cu C na
neurologi, catre testarea ge '

Exista mentalitatea, gresits

Romania si, daca se fac, se f

mari.

Exista o lipsa de informare care il desct

sa apeleze la un test genetic, nu stie

Adesea, persoanele cu CMT sunt de parere car
nimic testarea genetica, atata timp cat nu existe
CMT.




Modele de transmitere genetica a bolii CMT

Transmiterea autozomal dominanta

Cele mai frecvente forme de CMT sunt mostenite intr-un model
autozomal dominant. Autozomal inseamna ca mutatia are loc pe un alt
cromozom decat cromozomul X sau Y. O persoana afectata are o gena
cu o mutatie si o gena fara mutatie in perechea relevanta si fiecare
copil are un risc de 50/50 de a mosteni gena cu mutatia, dand acelei
persoane tulburarea. Baietii sau fetele au un risc egal de a mosteni
boala in acest model de mostenire si risc egal de a transmite boala. in
toate afectiunile autozomal dominante, persoanele afectate pot
transmite copiilor lor gena care provoaca CMT, dar persoanele fara
afectiune nu au gena anormala in ADN-ul lor si, prin urmare, nu o vor
transmite CMT copiilor lor.

ransmiterea autozomal recesiva

Cele mai putin frecvente forme de CMT sunt mostenite in mod
autozomal recesiv. Se spune ca o persoana care are o forma recesiva de
CMT are CMT de tip 4. In formele autozomal recesive, un copil
mosteneste o copie a unei gene cu o mutatie de la ambii parinti. Prin
urmare, copilul nu are o copie a genei care functioneaza corespunzator.
In acest tip de CMT, ambii parinti trebuie sa fie ,purtatori” ai genei
mutante Tnainte ca un copil sa poata fi afectat. Niciunul dintre parinti
Nu prezinta semne de simptome de CMT, deoarece au o copie
functionala a genei. Fiecare parinte trebuie sa transmita copia
nefunctionala a genei pentru ca un copil sa fie afectat — prin urmare
exista o sansa de 1din 4 de a avea un copil afectat de CMT in fiecare
sarcina. Genele recesive mutante sunt mostenite atat de barbati, cat si
femei.
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ransmiterea legata de cromozomul X

In aceasta forma, gena cu mutatia este purtata pe cromozomul sexual
X. Femeile cu o forma de CMT legata de X au de obicei simptome mai
putin severe ale afectiunii, desi pot prezenta simptome similare cu
rudele lor de sex masculin. De asemenea, barbatii au de obicei
simptome mai severe decat rudele lor de sex feminin. O femeie care
este afectata de o forma de CMT legata de X are un risc de 50% de a
transmite afectiunea in fiecare sarcing, indiferent de sexul copilului.
Daca un copil mosteneste gena cu mutatia, acel copil va fi afectat de
afectiune si o va putea transmite generatiilor viitoare. Daca un copil nu
mosteneste mutatia, acel copil nu va avea CMT si nu o va putea
transmite in viitor.

Deoarece barbatii au un cromozom X si un'Y, iar femeile au doi
cromozomi X, exista o diferenta in modul in care afectiunea este
mostenita in functie de persoana care este afectata. Un barbat trebuie
sa-si transmita cromozomul Y pentru a avea un fiu. Deoarece gena care
provoaca CMT este transportata pe cromozomul X, o caracteristica
distincta a mostenirii legate de X este ca tatii nu transmit aceasta
afectiune fiilor lor. Cu toate acestea, deoarece tatal trebuie sa-si
transmita cromozomul X pentru a avea o fiica, toate fiicele nascute
dintr-un tata cu o forma de CMT legata de X vor fi afectate de afectiune.
Ea va avea apoi sansele de 50 la suta de a transmite afectiunea unui
copil in fiecare sarcing, indiferent de sexul copilului, asa cum am
explicat mai sus.

Mutatii spontane

De asemenea, este posibil ca CMT sa se dezvolte ca urmare a unei noi
mutatii sau a unei mutatii spontane. Aceste cazuri sunt numite ,de
novo". O persoana care are un nou caz de mutatie poate transmite
afectiunea copiilor sai.
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Tipuri de CMT

Exista multe tipuri
diferite de boala CMT,
care au simptome
comune, dar variaza in

functie de modelul de
mostenire, varsta de
debut si daca este
implicat axonul sau
teaca de mielina.

Celulele Schwann formeaza teaca de mielina in nervii periferici prin
infasurarea lor. Axonii trimit mesaje chimice care atrag celulele
Schwann si incurajeaza formarea mielinei, iar celulele Schwann par sa
trimita mesaje care hranesc si protejeaza axonii. Defectele genetice
care cauzeaza Charcot-Marie-Tooth (CMT) perturba adesea aceste
interactiuni.

CMT 1 este cauzata de anomalii ale tecii de mielina. Tulburarea

autozomal dominanta are sase subtipuri principale.

CMT 1A rezulta dintr-o duplicare a genei de pe cromozomul 17 care
poarta instructiunile pentru producerea proteinei periferice de
mielina-22 (PMP22). Proteina PMP22 este o componenta critica a tecii
de mielina. Supraexprimarea acestei gene determina structura si
functia anormala a tecii de mielina. CMT 1A este de obicei lent progresiv.
Indivizii experimenteaza slabiciune si atrofie a muschilor din partea
periferica a picioarelor (mai jos de genunchi) incepand din copilarie;
mai tarziu apare si slabiciune mainilor. O neuropatie diferita de CMTIA
este neuropatia ereditara cu predispozitie la paralizie de presiune
(HNPP) este cauzata de o deletie a uneia dintre genele PMP22. Tn acest
caz, nivelurile anormal de scazute ale genei PMP22 au ca rezultat
neuropatie demielinizanta episodica, recurenta. 20



CMT 1B este cauzata de mutatii ale genei care poarta instructiunile
pentru fabricarea proteinei mielinei zero (MPZ, numita si PO), care este
O alta componenta critica a tecii de mielina. Cele mai multe dintre
aceste mutatii sunt mutatii punctuale, ceea ce inseamna ca o greseala
apare intr-o singura litera a codului genetic ADN. Pana in prezent,
oamenii de stiinta au identificat mai mult de 120 de mutatii punctuale
diferite ale genei PO. CMT 1B produce simptome similare cu cele gasite
in CMTIA.

Alte cauze mai putin frecvente ale CMTI rezulta din mutatiile din genele
SIMPLE (numite si LITAF), EGR2, PMP22 si, respectiv, NEFL.

CMT2 rezulta din anomalii in axonul celulei nervoase periferice, mai

degraba decat in teaca de mielina si este mai putin frecventa decat
CMTI.

Aceasta tulburare autozomal dominanta are mai mult de o duzina de
subtipuri (unele dintre ele au propriile variante), fiecare subtip fiind
asociat cu mutatii intr-o anumita gena. Simptomele sunt similare cu
cele observate in CMTI. Debutul CMT2 este de obicei in copilarie sau
adolescenta. Unele tipuri de CMT2 pot avea implicarea corzilor vocale
sau a nervului frenic, provocand probleme de vorbire sau de respiratie.

ATP sintetaza
Matrice (stroma) |

\

Granule

Spatiu intermembranar

ADN mitocondrial

Ribozomi ———

Membrana interna

Membrana externa/ Mitocondria

CMT 2A este cel mai frecvent subtip de CMT2 (reprezinta 20% din

cazurile de CMT axonal) si este cauzat de defecte ale genei MFN2. Gena
MFN2 codifica pentru mitofusina 2, care este o proteina implicata in
fuziunea mitocondriilor celulare. 21



CMT4 cuprinde mai multe subtipuri diferite de neuropatii

demielinizante si axonale si motorii care sunt mostenite autosomal

Fiecare subtip de neuropatie este cauzat de o mutatie intr-o gena
diferita (mai multe gene au fost identificate in CMT4). Mutatiile pot
afecta o anumita populatie etnica si pot produce caracteristici
fiziologice sau clinice distincte. Persoanele cu CMT4 dezvolta in general
simptome de slabiciune a picioarelor in copilarie si, in adolescenta, este
posibil sa nu poata merge.

CMTX1 (numit si CMT X, Tip 1) este a doua cea mai comuna forma de

CMT.

CMT X este cauzata de mutatii ale unei gene care ofera instructiuni
pentru producerea proteinei conexine-32. Aceasta se gaseste in celulele
Schwann mielinizante - celule care se infasoara in jurul axonilor nervosi
si alcatuiesc teaca de mielina. Barbatii care mostenesc gena mutanta
prezinta simptome moderate pana la severe ale bolii. Femeile care
mostenesc o gena mutanta dezvolta adesea simptome mai usoare
decat barbatii sau nu prezinta simptome.




De ce sa ne testam genetic pentru CMT
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Fiecare persoana afectata de boala Charcot Marie Tooth ia decizia de a
se testa, sau nu, la un moment dat in viata.

lata cateva motive pentru care trebuie sa apelati la testarea genetica:
1.Testul genetic garanteaza un diagnostic sigur.

Inainte ca genetica medicald sa avanseze si sa existe posibilitati de
diagnosticare genetica pentru foarte multe tipuri de CMT, cele mai
multe persoane cu CMT erau diagnosticate pe baza consultului clinic, al
biopsiei si EMG-ului. Aceasta metoda de diaghosticare depinde foarte
mult de experienta clinica a neurologului si pot aparea eroriin
diferentierea CMT de alte boli neuromusculare.

2.De cele mai multe ori pacientul cu CMT primeste in urma consultului
medical, al efectuarii biopsiei si EMG-ului, diagnosticul de CMT tipul 1A,
cel mai frecvent tip CMT, iar in unele cazuri se constata, in urma
testarilor genetice, ca are alt tip de CMT.

3.Cercetarea medicala in domeniul CMT a capatat avant in ultimii ani,
lar testarea genetica este importanta din perspectiva unor potentiale
tratamente (vezi PXT3003)

4.Prin testare genetica se poate afla tipul CMT si acest lucru cantareste
foarte mult in managementul bolii pe termen lung, fiecare tip avand
propriile caracteristici. Tipurile CMT au caracteristici comune, dar fiecare
tip are simptome specifice. Formele demielinizante au caracteristici
aparte fata de cele axonale.

5.De asemenea, in functie de tipul CMT, se stabileste si tiparul de
transmitere al bolii, lucru foarte important de stiut pentru cei care
doresc sa intemeieze o familie.



Asociatia Charcot Marie Tooth Romania nu realizeaza nicio forma de
testare genetica, dar va pune la dispozitie informatia necesara pentru a
va adresa celor mai buni specialisti din tara. Pentru a afla care este tipul
de testare genetica cel mai potrivit pentru tine trebuie sa consulti un
neurolog si un genetician.

Articole traduse de echipa ACMTR

https://www.mda.org/disease/charcot-marie-tooth/types/cmt2

https://www.ninds.nih.gov/Disorders/Patient-Caregiver-Education/Fact-
Sheets/Charcot-Marie-Tooth-Disease-Fact-Sheet
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CAPITOLULS

Care sunt obiectivele interventiei chirurgicale pentru cei cu o
deformare cavovarus?

Piciorul Charcot Marie Tooth este rigid, cu absorbtie redusa a socurilor.
Nu vrem sa-l facem mai rigid prin artrodeze, daca putem sa evitam
acest lucru. In schimb, vrem s& pastram miscarea si sa obtinem un
picior care sa fie plat pe sol, cu o tractiune musculara echilibrata.
Pacientii cu CMT sunt, in general, sanatosi si tolereaza foarte bine
interventia chirurgicala.

Facem aceste operatii, cu anestezie generala si un bloc nervos regional
care asigura ameliorarea durerii post-operatorie timp de 24-72 de ore.
In mod obisnuit, "pene de os” sunt indepartate de pe calcai si de pe
degetul mare al piciorului pentru a crea un picior plat. Muschiul
peroneu lung este transferat in muschiul peroneu brevis slab pentru a
stabiliza glezna, iar muschiul tibial posterior este adus de la o parte a
piciorului la cealalta pentru a ajuta la ridicarea gleznei. Tesuturile
stranse sunt slabite, tesuturile largi sunt stranse, iar degetele de la
picioare sunt indreptate pentru a se potrivi intr-un pantof.

Banuiesc ca totul pare inspaimantator, dar despre asta este vorba in
chirurgia ortopedica. lar rezultatele sunt excelente.

In primele doud saptamani dupa
operatie este important sa va
odihniti.

Piciorul este pus intr-o atela
gipsata fara incarcare podala,
timp de 6 saptamani. Suturile
sunt indepartate dupa doua
saptamani. Dupa aceea,
incarcarea podala este de obicei
posibila intr-o cizma detasabila,
iar terapia fizica incepe.

il

25



Poate dura pana la un an sa te obisnuiesti cu noul tau picior, dar merita.
Piciorul opus poate fi operat imediat la 12 saptamani dupa primul.
Rezultatele sunt excelente si chiar daca boala progreseaza, piciorul este
mMai bine decat daca ar fi fost fara o operatie. Multi pacienti sunt
capabili sa iasa complet din orteze sau, cel putin, sa scada dimensiunea
acestora si sa mearga cu mai putina durere.

Este important sa ne amintim ca nimeni cu CMT nu se naste cu o
deformare severa a piciorului. Se dezvolta in timp. La un moment dat,
procedurile reconstructive discutate mai sus devin imposibile. Stresul
anormal cronic pe piciorul cavovarus dezechilibrat duce la laxitate
ligamentarg, artroza si deformare fixa. Fuziunile articulare vor fi atunci
singura optiune. Nu lasa sa ti se intample asta si cauta ajutor!

Aspecte ortopedice de luat in considerare in boala CMT

Alterarea nervilor in CMT

Disfunctia nervoasa in boala CMT este progresiva, desi rata progresiei
variaza foarte mult. Reducere simetrica a reflexelor in extremitatile
inferioare este o indicatie constanta chiar inainte de a debutul
simptomelor. Chirurgii ortopedici trebuie sa tina cont ca trateaza o
afectiune progresiva cand sugereaza un tratament chirurgical.

Muschii intrinseci ai mainii si piciorului sunt afectati in fazele initiale ale
bolii. De asemenea, degetele in gheara sunt o alta particularitate a CMT
si grupele musculare sunt afectate in diferite grade. Compartimentul
lateral al piciorului este mult mai afectat decat alte compartimente.

La RMN, s-a observat mai putina atrofie musculara a muschiul peroneu
lung. Aceasta observatie justifica transferul peroneului lung la peroneul
brevis (PB) pentru a imbunatati puterea de compensare la acesti
pacienti. In stadiile avansate ale bolii apare afectarea compartimentul
posterior al piciorului. Atrofierea musculara in CMT progreseaza de la
distal la proximal. Implicarea muschiului extensor al halucisului lung
(EHL) este inexplicabild, dat fiind ca muschiul tibial anterior (TA) este in
general implicat, in timp ce EHL nu este.



Vulnerabilitatea crescuta a ramurilor nervului peroneal, care pleaca din
fibula, provoaca o debilitarea a compartimentelor anterior si lateral al
piciorului. Minima implicare a muschiul peroneal lung se datoreaza
faptului ca ramurile nervoase care inerveaza muschiul pleaca din fibula.

Implicarea muschiului TA, cu pastrarea
muschilor posteriori, provoaca caderea
labei piciorului din cauza slabirii muschii
extensori ai gleznei.

Scaderea primului metatarsian (IMTT)
contribuie la pierderea dorsiflexiei
gleznei. Alterarea musculara si
dorsiflexia redusa a gleznei explica
retragerea muschilor compartimentului
posterior al picioarelor.

Simptome clinice

Cel mai frecvent motiv pentru care pacientul merge la ortoped, pentru
o consultatie initiala, este deformarea treptat progresiva a piciorului,
care apare, de obicei, in copilarie, desi uneori se manifesta si in a doua
decada a vietii. Piciorul cavovarus este cea mai frecventa manifestare a
bolii. Sunt multe cauze neurologice care pot duce la un picior cavovar:
poliomielita, boli neurologice degenerative, paralizie cerebrala si
modificari ale structurilor neurologice (tumori, siringomielie,

etc.). Hiperflexia face medicii sa se gandeasca la o leziune centrala. O
boala a sistemului nervos periferic, cum este CMT, nu provoaca
spasticitate.

Este esential ca ortopezii sa intrebe pacientul despre istoricul familial
pentru a exclude o boala degenerativa ereditara. De regula se gaseasca
episoade de instabilitate a gleznei in istoricul clinic al pacientului. Unul
dintre primele simptome este oboseala la sfarsitul zilei. Nervii senzoriali
sunt si ei afectati, dar pacientii experimenteaza rar implicarea
senzoriala.
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Boala de obicei se manifesta cu deformari asimetrice la nivelul mainilor
si picioarele. Mainile sunt mai putin afectate decat picioarele. S-ar putea
sa fie vorba despre o hipotrofie a muschilor tenar si hipotenar.

Boala se manifesta diferit, nu are o prezentare clinica caracteristica.
Daca se suspecteza CMT, pacientului ar trebui sa i se recomande sa
consulte un neurolog, care poate studia aspectele genetice ale bolii

Prezentarea clinica clasica este un picior cavovar cu slabiciune a
muschilor intrinseci ai mainilor si picioarelor, hipotrofia muschilor
peronieri si slabiciune musculara. Degetele de la picioare in gheara
sunt rezultatul atrofiei musculare intrinseci. Degetul mare prezinta de
obicei o deformare caracteristica din cauza slabiciunii muschilor
intrinseci si hiperactivitatea muschiul EHL. Hiperflexia articulatiei
interfalangiane a degetului mare provoaca disconfort pentru ca se
freaca de pantof. Cavusul piciorului se datoreaza alterarii structurale si
alterarii echilibrului muscular.

Schimbarea structurala incepe cu caderea primul metatarsian, care
este produs de hiperactivitatea muschiul peroneu lung si slabiciunii
tibialului muschiul anterior. Aceasta cadere a primului metatarsian
provoaca pronatia antepiciorului, care este detectata cand piciorul este
examinat intr-o postura fara greutate. Cand pacientii isi pun greutate
pe antepiciorul pronat, deformarea antepiciorului este corectata de
sarcing, dar retropiciorul intra in varus. Pe langa deformarea
structurala, pacientul sufera o alterare musculara. Tibialul muschiul
posterior este mai puternic decat antagonistul sau muschiul -peroneal

scurt- si contribuie la varus-deformare 28



Caderea primului metatarsian explica excesul de greutate portanta pe
capul primului metatarsian, din cauza careia apare calusul plantar
anterior peste primul metatarsian. Lipsa de eversiune a antepiciorului
impreuna cu deformarea piciorului cav modifica zona plantara de
sprijin, care, la randul sau, provoaca o greutate excesiva pe marginea
exterioara a piciorului. Prezenta calusul plantar extern indica o
modificarea a distribuirii greutatii. Pacientii se plang de durere in
zonele cu exces de greutate suport: capul primului metatarsian si
marginea exterioara a piciorului. Cand boala progreseaza lent, putem
observa o deformare minora, reductibila. Daca progreseaza rapid,
deformarile pot deveni fixe.

Prin folosirea Testul bloc al lui Coleman se poate determina daca
deformarea in varus este flexibila sau rigida. Pentru test, marginea laterala a
piciorul este asezata pe un bloc de lemn, deci primul metatarsian cazut nu
va modifica pozitia calcaiului. Intr-o deformare flexibila, testul bloc Coleman

va arata ca deformarea varusului calcaiului este secundara caderii primul
metatarsian deoarece varul calcaiului este corectat prin acest test

Daca deformarea varusului persista cu acest test, atunci deformarea este
rigida.

Tratamentul de urmat va depinde de
rigiditatiile deformarii. Cand este
tratat un picior deformat flexibil,
trebuie respectate articulatiile si
corectate alterarile musculare cu
diferite transferuri. Din cauza faptului
ca CMT progreseaza, rezultatul
interventiei chirurgicale de
conservare a articulatiilor este
temporar si pacientul poate avea
nevoie de o alta operatie. Deformarea
rigida necesita corectare prin
artrodeza. Hiperactivitatea
extensorilor degetelor de la picioare 59




provoaca doua modificari: cresterea arcului plantar si retragerea fasciei
plantare. Pentru a evalua mersul, pacientilor ar trebui sa li se solicite

sa mearga pe calcaie si varfuri.

Pacientii cu CMT au gleznele instabile. Motivele acestei instabilitatii
sunt: calcaie varus, lipsa fortei de evitare, proprioceptie afectata si
repetate entorse care provoaca rupturi in ligamentul colateral lateral.

Studiul radiologic initial consta
in radiografii anteroposteriore si
radiografii laterale ale picioarelor
care suporta greutati.

In radiografia anteroposterior,
degetele in ghera dau impresia
de subluxatie. Exista adesea o
retragere a antepiciorul in pozitii
de sustinere a greutatii. Un toc
varus este adesea observat
folosind unghiul lui Meary.

In radiografia laterala a piciorului care poarta greutéti, putem vedea
cum varul modifica pozitia calcaneului fata de talus. Sinusul tarsal este
mai larg decat de obicei din cauza faptului ca suprapunerea talusului si
calcaneului se diminueaza.

Unghiul dintre talus si primul metatarsian este de obicei zero in
radiografia laterala. La piciorul cavus, acest unghi este alterat si se
formeaza un apex superior. Unghiul de inclinare al primul metatarsian
creste din cauza scaderii primului metatarsian. In calcai se masoars
unghiul inclinatiei calcaneana, care este unghiul dintre cortexul inferior
al calcaneul si suprafata portanta. Acest unghi cresteri la piciorului
cavus (inclinatie normala a calcaneanului unghi: 25° + 5°). Pentru a
evalua instabilitatea gleznei, trebuie facuta o radiografie de stres in
varus si testul sertarul anterior pentru a releva o ruptura de ligament
colateral lateral. In deformari vechi se gasesc semne de degenerare
articulara .Un RMN poate dezvalui degenerarea grasa a grupurilor de
muschi care au fost afectate, dar nu este foarte util din punct de vedere
clinic.
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Articole traduse de echipa ACMTR

https://www.cmtausa.org/living-with-cmmt/managing-cmt/surgery/how-to-
decide-if-foot-surgery-is-right-for-you/

Revista Espafola de Cirugia Ortopédica y Traumatologia, Charcot-Marie-Tooth
syndrome: Orthopaedic considerations P. Fernandez de Retana, a,* D. Poggio b

si revizuite de: Raul Colta - Medic specialist ortopedie si

traumatologie, Specialist in chirurgia gleznei si piciorului, Artro Sport
Clinic
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CAPITOLUL 6

Terapie fizica si ocupationala

Persoanele cu Charcot-Marie-Tooth (CMT) au adesea nevoie de
servicii de kinetoterapie si terapie ocupationala pentru a isi mentine
starea de sanatate si a incetini evolutia bolii. Persoanele cu CMT
raspund cel mai bine la planuri individualizate de ingrijire care se
stabilesc dupa o examinare amanuntita efectuata de un terapeut.

In timpul primei vizite, terapeutul va efectua o evaluare initiala, care

va implica efectuarea unui istoric aprofundat pentru a intelege
progresia simptomelor. Terapeutul poate intreba despre teste sau
despre orice alte afectiuni medicale sau interventii chirurgicale care pot
afecta situatia ta actuala.

3

Terapeutul va efectua un examen
fizic pentru a determina implicarea
nervoasa asupra senzatiei, a fortei
musculare si a flexibilitatii.

mﬁ | ”~ Kinetoterapeutii vor evalua modul
o) - = in care aceste deficiente va
=
_ e i [ . .
— - afecteaza functionalitatea,
mobilitatea, echilibrul si rezistenta

Kinetoterapie si CMT dvs.

Terapeutii ocupationali se vor concentra asupra modului in care aceste
deficiente va afecteaza munca si viata de zi cu zi si, daca abilitatile
functionale sunt afectate de durere. Pentru colectare de informatii pot
fi folosite diferite instrumente: teste de forta si senzoriale, masuratori
ale abilitatilor functionale, precum echilibrul si mersul pe jos sau sarcini
care implica mainile.
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Informatiile adunate din istoricul dvs si din examinarea fizica ajuta
terapeutul sa formuleze un plan de ingrijire adaptat nevoilor si
obiectivelor dvs specifice. Evaluarile vor fi adesea efectuate din nou
pentru a determina daca s-au inregistrat progrese si pentru a modifica
planul daca este necesar.

Acest plan va include frecventa si durata vizitelor necesare pentru a
realiza scopurile stabilite, complexitatea programul, rolul dvs si
responsabilitati legate de programului si nevoia terapeutului de a
monitoriza programul.

Terapeutul va va invata exercitii individualizate pentru acasa pentru a
sprijini activitatile pe care le desfasurati atunci cand veniti la sala de
gimnastica.

Pentru persoanele cu CMT
sunt benefice exercitiile
cardio: precum
antrenamentul cu bicicleta,
mersul pe jos, inot, canotaj si
alte exercitii, atata timp cat
inima si plamanii lucreaza
putin mai mult decat in
mod normal.

Asigurati-va ca veti consulta medicul inainte de a incepe orice plan de
exercitii si alegeti exercitii care sunt sigure in raport cu stadiul bolii
CMT. Exercitiile de intarire a muschilor ajuta la imbunatatirea miscarii,
echilibrului si rezistentei. Exista unele indicii ca exercitiile de intarire
musculara pot ajuta, de asemenea, la mentinerea unui nivel normal al
zaharului in sange si a densitatii osoase pe masura ce imbatranim. Au
fost efectuate o serie de studii in care greutatile au fost folosite pentru
intarirea muschilor din partea superioara a picioarelor si bratelor, grupe
de muschi mai putin afectate la persoanele cu CMT. Aceste studii au
aratat ca acest tip de exercitiu este sigur si intareste muschii. Muschii
mai mici de la maini si picioare sunt mai afectati la pacientii cu CMT.
Acesti muschi tind sa fie mai slabi si este posibil sa nu fie capabili sa 33



ridice o greutate, prin urmare, nu este inca clar daca folosirea
greutatilor este sigura sau eficienta. Un studiu din Australia, realizat pe
copiii cu CMT a descoperit ca muschii piciorului si ai gleznei ar putea fi
intariti.

S-a demonstrat ca statul pe scaun pentru perioade lungi de timp are
legatura cu cresterea obezitatea la pacientii cu CMT. Strategiile utile
includ setarea de mementouri pentru miscarea in timpul zilei si
alegerea activitatilor distractive care implica miscare.

La persoanele afectate de CMT, fiziologia echilibrului este afectata.
Antrenamentul de echilibru poate fi eficient. Utilizarea ortezelor,
suporturilor pentru glezne cu sireturi si a dispozitivelor asistive
(bastoane, premergatoare, pot sa fie mijloace adecvate pentru intarirea
echilibrului). De asemenea, este important sa se faca educatia
pacientului in caz de caderi repetate.

Slabiciune la picioare si glezne

Exercitiile fizice aduc beneficii de
necontestat pentru sanatatea
persoanelor cu tulburari
neuromusculare precum CMT.
Dar exista un risc de vatamare
din cauza suprasolicitarii si
slabiciunii. Slabiciunea
progresiva in flexia dorsala a
piciorului, numita si caderea
piciorului, din cauza degenerarii
axonilor, este o problema
debilitanta la pacientii cu CMT

Conceptul de exercitiu de
rezistenta progresiva este sigur si
eficient la persoanele cu CMT

care poate provoca dificultati de mers, deformari dureroase si scaderea
calitatii vietii. S-a constatat, in urma unui studiu australian, ca sase luni

de exercitii moderate cu cresterea intensitatii progresive a

dorsiflexorilor piciorului a determinat pastrarea pe termen lung a fortei

de flexie dorsala fara efect daunator asupra marimii sau formei

muschilor si fara a produce alte semne de slabiciune de suprasolicitare. 34



Mentinerea integritatii articulatiilor este cruciala pentru prevenirea
contracturii articulatiilor si scurtarea tesuturilor moi. Intinderea zilnica a
mMainii poate reduce crampele, durerea si deformarea articulatiilor.
Amintiti-va, o intindere nu ar trebui sa fie niciodata dureroasa!
Intinderile de flexie/extensie previn rigiditatea si etanseitatea.
Intinderea degetelor poate ajuta la prevenirea modelelor de flexie
interfalangiana proximala (PIP). si rigiditatea degetului mare din cauza
dezechilibrului muscular.

Intarire

Antrenamentul de rezistenta pentru muschii
mMainii si incheieturii Mainii poate preveni
atrofia musculara, precum si mentine
puterea mainii pentru cei cu CMT.

De asemenea, poate imbunatati forta pentru
cei cu slabiciune usoara pana la moderata.
Este esential pentru a intelege diferenta
dintre muschii intrinseci si extrinseci si sa
vizeze consolidarea lor in mod
corespunzator.

Activitati de miscare rezistiva pentru muschii intrinseci ai mainii,
utilizand diferitele modele de strangere (lateral, palmar, apucare,)
raspandirea separata si impreuna a degetelor. Activitati de miscare
rezistiva pentru muschii extrinseci ai mainii utilizand apucarea grosiera
(strangerea pumnului), incheietura mainii, flexie si extensie (aplecare in
sus si in jos) si pronatie/supinatie (palma sus/jos) poate ajuta la intarirea
mainilor. Insirarea margelelor ajuta la motricitatea fina. Folosind mingii
medicinale chinezesti sau mingi de golf, rotiti cele doua mingi din
mana in sensul acelor de ceasornic si in sens invers acelor de ceasornic
pentru a ajuta la lucrul asupra miscarii de rotatie a degetului mare si
coordonarea miscarilor laterale ale degetelor. Tineti monede sau zaruri
in palme si aduceti-le pe rand la varful degetelor, asezandu-le pe o
blatul mesei sau intr-o pusculita ajuta la dezvoltarea abilitatilor de

manipulare a mainilor. 35



Articole traduse de echipa ACMTR

A Guide to Physical and Occupational Therapy for CMT -
https://www.cmtausa.org/living-with-cmt/find-resources/brochures-and-
guides/download-info/a-guide-to-physical-and-occupational-therapy-for-cmt/

si revizuite de: Dana Timbota - Kinetoterapeut
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Nutritie in bolile neuromusculare

In acest moment, nu exista nicio dietd care sa amelioreze simptomelor
Charcot Marie Tooth sau care sa incetineasca evolutia bolii. Cu toate
acestea, toata lumea are nevoi unice de dieta legate de nivelurile de
energie, mentinerea greutatii etc. Cea mai buna dieta posibila pe care o
puteti aplica pentru a va controla simptomele Charcot Marie Tooth este
una echilibrata nutritional, intr-un mod in care muschii dvs. primesc
toti nutrientii pentru a-si optimiza functia.

Mentinerea greutatii este, de asemenea, importanta pentru a va
Maximiza capacitatea de a va misca corpul fara dureri si cu oboseala
cat mai putina posibil. Persoanele sunt diferite si aceasta boala
afecteaza oamenii in moduri foarte diferite.

Gatiti sanatos

Aceasta inseamna sa gatesti
de la zero, sa consumi 5-7
portii de fructe sau legume
pe zi si sa incorporezi in dieta

alimente precum avocado,
masline, nuci, limitand in
acelasi timp carbohidratii si
zaharul procesat. Acesta este
absolut cel mai bun punct de
plecare.

Proteinele sunt necesare, dar nu trebuie consumate excesiv, deoarece
acest lucru poate duce la cresterea in greutate. Alegerea unei varietati
de surse de proteine, cum ar fi pestele, pasarile de curte, carnea rosie si
fasolea este importanta pentru a obtine o varietate de nutrienti. Daca
sunteti nemultumiti de nivelul actual de energie sau de mobilitate,
poate merita sa va intalniti cu un dietetician pentru a va ajuta sa
dezvoltati o directie personalizata de alimentatie . Se recomada intre O,
8 si 1g/kg corp/zi max.
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Este necesar sa luati suplimente proteice?

Aportul de proteine, precum si alti nutrienti, trebuie facut prin
ingerarea de alimente, cu exceptia situatiilor speciale precum cazul
malnutritiei in care nu este posibila acoperirea totala a necesarul de
proteine si calorii prin alimentatie. In aceste cazuri este necesar sa se
actioneze prin imbogatirea alimentatiei cu resurse culinare si/sau
adaugati suplimente nutritive calorice sau proteice.

In prezent, nu existd studii stiintifice care sa confirme ca utilizarea de
suplimente proteice |la persoanele cu aport caloric si proteic adecvat
diminueaza pierderea masei musculare in bolile neuromusculare. Din
contra, exista numeroase studii stiintifice care sustin ca o dieta cu un
aport proteic mai mic decat cel recomandat (<0,8 gr/kg greutate/zi)
creste riscul de malnutritie proteica

Ce alti nutrienti ofera energie?

Pe |langa proteine, exista si alti nutrienti care ne ofera energie precum
carbohidratii si grasimile. In cazul bolilor neuromusculare,
recomandarile pentru acesti nutrienti sunt aceleasi ca si in populatia
generald. Intotdeauna se va individualiza regimul alimentar pentru a
evita obezitatea sau subnutritia.

Carbohidratii ar trebui sa
reprezinte intre 50%-60% din
valoarea calorica totala a
dietei. In cadrul acestora i
putem imparti in:
carbohidrati complecsi

Sunt prezenti in cereale
(paine, paste, orez...) si
leguminoase.

Absorbtia lor este mai lenta, deci au un efect de satietate si sunt
potriviti pentru diabetici. Acestia ar trebui sa reprezinte 45%-50% din
valoarea calorica totala a dieteil.
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Zaharuri simple

Sunt prezente in zahar, miere, dulceata. Ele sunt absorbite rapid, asa ca
pot produce hiperglicemie la diabetici. La oamenii sanatosi ele produc
hiperinsulinism, care provoaca retentie de lichide si cresterea apetitului.
Pentru toate acestea, ar trebui sa fie luate cu moderatie. Procentul lor
trebuie sa fie mai mic de 10% din valoarea calorica totala a dietei.
Bauturile racoritoare zaharoase sunt foarte bogate in calorii si au fost
asociate cu obezitatea.

Fibrele

Un alt tip de carbohidrati care este deosebit de relevant in bolile
neuromusculare sunt fibrele, deoarece ajuta la atenuarea constipatiei.
Aportul zilnic recomandat de fibre este de aproximativ 25-30 grame/zi.
Exista 2 tipuri de fibre, cele solubile prezente in leguminoase, cereale
(ovaz, orz) si unele fructe si cele insolubile, prezente in tarate de grau,
cereale integrale, alimente din cereale integrale si unele legume.

Grasimile

Grasimile ar trebui sa reprezinte aproximativ 30% din valoarea calorica a
dietel.

In cadrul acestora le putem imparti in:

- Grasimile nesaturate care sunt benefice pentru organism, deoarece
reduc riscul cardiovascular, prezent in principal in uleiul de masline si
de seminte, peste albastru si fructele uscate, cum ar fi nucile.

- Grasimile saturate, daunatoare organismului deoarece cresc riscul
cardiovascular. Sunt prezente in principal in branzeturi, mezeluri si
carnati, unt, margarina si alimente pregatite sau procesate. In carne
sunt usor de identificat dupa aspectul lor solid si alb, topindu-se la
caldura. Cand se racesc revin la starea lor solida ramanand in tigaie.
Va recomandam sa cumparati alimente proaspete, neprocesate.
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HEREDITARY
NEUROPATHY
FOUNDATION

NUTRITIE
pe nwkrit

LISTA SUGESTIYA
PENTRU PACIENTIHI CU CMT

SISTEMUL

NERVOS DE ALANA KESSLER

OMECGA 3 ACIZI GRASI PROBIOTICE
SEMINTE DE IN YARZA ACRA
SEMINTE DE CHIA KIMCHI

SEMINTE DE CANEPA TEMPEH

ULEIURI DE PESTE CHEFIR

ULEI DE SOIA IAURT

ULEI DE FICAT DE COD MISO

MACROU CIOCOLATA NEAGRA
SPANAC CIDRU DE MERE
NUCI VINEGAR
NUTRIENTI IMPORTANTI Bi12

ACID ALPHA LIPOIC FICAT
BIOTINA-VITAMINA B7 VITA

ACID FOLIC TON

MAGNEZIU CIUPERCI

BETA CAROTEN CEREALE
LUTEINA PASTRAV
LICOPEN SOMON
VITAMINA A, C, E OUA

SUGESTII GENERALE

CANTITATI MICI DE ZAHAR RAFINAT
CANTITATI MICI DE MANCARE PROCESATA

CANTITATI MARI DE FIBRE
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pe ki
SISTEMUL

| Megadozele de vitamina B6 pot fi toxice pentru
NERVOS

® persoanele care sufera de CMT.

Consultati lista de medicamente neurotoxice.

SUPLIMENTE RECOMANDATE

Omega 6 si 9 (exemplu produs Borage 1300mg EfaGold)
Acidul gama-linolenic (GLA) este un acid gras polinesaturat Omega-6,
conditionat esential (EFA)(nivelul de GLA in organism depinde de activitatea
enzimei delta-6-desaturaza care converteste acidul linoleic in GLA).
reducerea afectarii nervilor periferici cauzata de cresterea nivelului de
glucoza din sange
imbunatatirea atentiei, memoriei, capacitatii de concentrare si invatare
GLA imbunatateste structura si functiile membranei neuronale

Complex multivitamine si minerale (exemplu produs Alive!™ fara fier adaugat)
Contine 133 de nutrienti esentiali din surse naturale:

29 de vitamine si-minerale, 37 de extracte din fructe, legume si plante verzi,

12 enzime digestive, 10 acizi grasi Omega 3/6/9, 12 extracte din ciuperci medicinale,
15 antioxidanti si 18 aminoacizi

Probiotice (exemplu produs Jarro-Dophilus EPS)

Jarro-Dophilus EPS® ofera rezistenta crescuta la actiunea distructiva a lizozimului
din saliva, a pH-ului acid din stomac, a sarurilor biliare si a enzimelor pancreatice,
datorita capsulelor entero-solubile.

Contine: ’

minimum 5 miliarde de bacterii benefice,

pentru o repopulare optima a florei microbiene

8 tulpini patentate, 4 Lactobacillus, 2 Bifidobacterium,

1 Lactococcus si 1 Pediococcus,

pentru actiune eficienta pe cat mai multe tipuri de agenti nocivi

Coenzima Q10 (exemplu produs Q-absorb)

Kaneka Q108 este cea mai pura si studiata coenzima Q10 din lume;

majoritatea studiilor clinice efectuate in ultimii 30 de ani pe Co-Q10 au folosit Kaneka Q10®

- producerea energiei celulare in mitocondrii si la stocarea sub forma de ATP (adenozin trifosfat)
mentinerea structurii si functiilor cerebrale: mentinerea integritatii tecii de mielina care protejeaza

fibra nervoasa, marimea si specializarea neuronilor, stimularea cresterii-neuritilor

(dendrite si axoni prin care neuronii comunica intre ei),

cresterea capacitatii de memorare, atentiei, reducerea senzatiei de oboseala cronica si energia excesiva,
contractilitatea neuro-musculara, tulburarile date de cresterea glucozei din sange

Vitamina B12 si acid folic (exemplu produs Methylcobalamin)
Vitamina B12 este o vitamina hidrosolubila necesara organismului pentru functionarea normala a
sisternului nervos. Este esentiala pentru sinteza de ADN in timpul procesului de diviziune celulara.

Aceasta este o traducere 51 adaptare a produselor ce so gasesc pe piata americana cu cchivalentul de pe pista din Romania,

Documentul a fost publicat de Hereditary Neurophaty Foundation

Hereditary Neuropathy Foundation

CMT Nutrition Guide




Lista cu medicamente neurotoxice este folosita de pacientii cu CMT
din intreaga lume.

Aceasta lista este intocmita de Centrul de Experti al Asociatiei CMT
SUA. Medicamentele enumerate mai jos sunt potential toxice pentru
pacientii cu CMT. Vincristina a fost dovedita ca fiind periculoasa si ar
trebui evitata de toti pacientii cu CMT, inclusiv cei fara simptome.
Taxole (paclitaxel, docetaxel, cabazitaxel) includ, de asemenea, un risc
ridicat pentru persoanele cu CMT. Restul medicamentelor enumerate
mai jos prezinta grade diferite de risc pentru agravarea neuropatiei
CMT. Tnainte de a lua orice medicament sau de a schimba medicatia,
toti pacientii CMT trebuie sa se asigure ca medicul curant este pe
deplin constient de starea lor medicala.

Puteti consulta lista aici: https://www.asociatiacmt.ro/medicamente-neurotoxice/

Articole traduse de echipa ACMTR

Dieta en enfermedades neuromusculares. Preguntas, respuestas y platos del
mundo Azucena Sebrango Nutricionista y Dietista Alberto Caverni Mufioz
Nutricionista y Dietista Alejandro Sanz Paris Jefe de Seccion de Endocrinologia y
Nutricion del Hospital Universitario Miguel Servet de Zaragoza Carlos Zamora
Gorbena Restaurador Deluz y Compania Federacion Espanola de Enfermedades
Neuromusculares — Federacion ASEM-

si revizuite de: Mihaela Dalea - Medic specialist diabetologie, nutritie
si boli metabolice.
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CAPITOLUL 7

Sfaturi pentru cei recent diagnosticati. Cum sa faci fata situatiei?

Indiferent de varsta pe care o ai, nu este usor sa primesti un diagnostic
ca Charcot Marie Tooth. Aceasta boala poate aparea la orice varsta , de
obicei, apare in copilarie sau adolescenta. Cea mai fericita perioada a
vietii tale se transforma intr-o lupta continua cu propriul corp, cu
incertitudinile viitorului si cu atitudinea celorlalti oameni. Mecanismul
prin care unii oameni fac fata, se pare, mai usor acomodarii cu boala,
este de domeniul psihologiei. Noi nu privim lucrurile si nu dam sfaturi
din perspectiva specialistului in domeniu ci din experienta proprie.
Modul in care faci fata situatiei si in care alegi sa iti traiesti viata tine de
resorturile interioare ale fiecaruia, dar si de: educatie, familie, societate,
care isi pun amprenta asupra modului in care o persoana se poate
acomoda cu un diagnostic atat de grav. Dezamagirea, neputinta, lipsa
perspectivei sau pur si simplu faptul ca esti diferit sunt sentimente care
te pot coplesi.

Parintii care au copii diagnosticati cu CMT, trec prin diferite etape, stari
sufletesti: negare, vinovatie, nu pot intelege de ce ej, rusine fata de
ceilalti, lipsa unor orizonturi clare despre viitorul copiilor lor. Negarea
este o stare naturala a fiintei umane care se confrunta cu o mare
suferinta. Lipsa unui diagnostic cert te face sa speri, desi simptomele
CMT nu apar peste noapte, atunci cand primesti diagnosticul este ca si
cum totul s-a intamplat atunci, in acele secunde. Diagnosticul vine la
pachet cu explicatii din partea medicilor, dar un lucru ramane
imprimat in memorie: “nu exista tratament”, aceasta lipsa a sperantei
duce la disperare. Constientizarea evolutiei bolii forteaza o permanenta
adaptare la schimbarile fizice survenite. Neputinta parintilor care nu isi
pot ajuta copiii creeaza un sentiment de vinovatie pentru situatia
copilului. Acest lucru este exacerbat in cazul familiilor care au deja
membri cu CMT si cunosteau riscurile. Aceste familii traiesc toata viata
Ccu o culpa teribila.

Intrebarile frecvente sunt: De ce eu? Cu ce am gresit? Ce o sa fac pe
viitor?
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Intotdeauna cereti 0 a doua opinie medicald, pentru siguranta faceti un
test genetic

Informati-va cat mai bine despre boala copiilor dvs si eventualele
tratamente

Fiti cumpatati in ceea ce priveste terapiile si tratamentele pentru
aceasta boala. Nu acceptati sfaturi din partea oricui. Nu va avantati in
cautari disperate a ceva ce inca nu exista

Fiti convinsi ca atunci cand va exista un tratament pentru CMT se va
afla la nivel mondial, nu este ceva ascuns, la care au acces putini
oameni

Nu ascundeti copilului diagnosticul, in functie de varsta explicati-i pe
intelesul lui

Alegeti institutii de recuperare care ofera servicii de calitate

Creati-i obiceiuri sanatoase: nutritie, sport, kinetoterapie, odihna

Nu va aratati tristetea in fata lui, deoarece copilul dvs va iubeste,
tristetea dvs il va rani, se va percepe ca fiind cauza acelei tristeti si se va
simti vinovat, astfel va incerca s& braveze. Isi va ascunde propria
suferinta pentru a nu va supara, se va izola si va inceta sa isi deschida
sufletul.

Fiti tari pentru copiii vostri caci sunt o binecuvantare, priviti-le calitatile
si invatati-i sa se autodepaseasca. Incurajati-i sa studieze pentru c
munca intelectuala este potrivita pentru o persoana care pe viitor va
avea limitari fizice

Nu va mai simtiti vinovati, nu ajuta cu nimic aceste sentimente, situatia
Nnu se schimba. Folositi-va timpul in a cauta solutii pentru viata
cotidiana, nu in a cauta vinovati

Explicati-i copilului ca acest handicap nu trebuie sa il opreasca de la a-si
atinge visele. Fi-ti invingatori pentru a educa copii invingatori

Nu rasfatati copilul pentru ca are un handicap, nu il protejati excesiv.
Trebuie sa creati un adult independent, capabil sa isi asume
responsabilitatea unei familii proprii.

Nu ascundeti faptul ca aveti un copil cu CMT, dar nici hu scoateti in
evidenta acest lucru, comportati-va normal.

Impulsionati-| sa fie sociabil, comunicativ, sa se integreze in orice
mediu. Daca apar probleme de integrare in scoala sau in alte



comunitati, interveniti: stati de vorba cu dirigintele, cu profesorii, colegi.
Explicati-le ce inseamna aceasta boala si ce limitari fizice aduce

Nu in ultimul rand, iubiti-va copiii neconditionat.

Adolescenta este o perioada a cautarilor, a pasilor spre independenta.
Pentru un adolescent diagnosticat cu CMT, aceasta etapa frumoasa a
tineretii se poate transforma intr-una plina de traume. Ca adolescent,
cauti sa iti definesti personalitatea, dar ce greu devine totul cand esti
diferit de ceilalti, cand ai nevoi speciale pe care putini le inteleg. Cercul
de prieteni sau colegii de la scoala nu stiu, de multe ori, de ce boala
suferiti sau chiar nu stiu ca aveti o dizabilitate. Faptul ca trebuie sa va
ascundeti constant de privirile celorlalti, sa nu observe cum mergeti,
cum urcati scarile, devine frustrant si obositor. Nu intelegeti de ce o
faceti, dar ascunzand propriul handicap aveti impresia ca va protejati
de suferinta. Oare aveti nevoie in preajma voastra de oameni care nu va
cunosc cu adevarat? CMT face parte din voi, nu va defineste, dar sunteti
ceea ce sunteti, cine nu va intelege nu se poate numi prieten.

Multi dintre voi sunteti dezamagiti pe plan sentimental. Persoanele de
sex opus par sa nu va vada ca un potential partener. Credeti cu
certitudine ca din cauza handicapului? Nu trageti concluzii pripite.
Pentru ca o persoana sanatoasa sa isi asume o relatie cu o persoana cu
dizabilitate trebuie sa fie la mijloc un sentiment adevarat, de iubire si
constientizarea unei oarecare responsabilitati. Nu ne alegem partenerii
pentru ca sunt sanatosi sau bolnavi ci pentru ca ii iubim. Bineinteles ca
O persoana cu handicap poate fi iubita ca oricare alta persoana.

Nu te izola, fuga de societate si de ceilalti pentru a te apara de
comportamente care te fac sa suferi poate parea o idee buna pe
termen scurt, dar pe termen lung produce suferinte mult mai mari
decat expunerea

Infrunta situatiile penibile, jenante sau situatiile cand cineva pur si
simplu rade de tinge, cu fruntea sus, cu demnitate, explica daca este
nevoie ce inseamna dizabilitatea ta

45



Nu acumula animozitati fata de persoanele sanatoase doar pentru ca ai
avut cateva experiente proaste. Oamenii sunt diferiti, vor intelege
situatia diferit, ai rabdare si explica-le ca ai nevoi speciale. Persoanele
sanatoase care nu au interactionat niciodata cu persoane cu dizabilitati
se vor comporta stangaci, trebuie sa fii intelegator. Cercul tau de
prieteni are activitati recreative, de natura sportiva, si tu nu poti face
fata fizic? Nu brava, obosindu-te excesiv doar pentru a tine pasul cu
ceilalti, rezuma-te la activitatile pe care poti sa le faci in siguranta.
Avand limitari fizice trebuie sa te adaptezi |a realizarea activitatilor
fizice, se poate ca unele activitati sa iti ia mai mult timp, astfel trebuie sa
te organizezi mai bine, uneori trebuie sa-ti planifici din timp actiuni pe
care altii le considera de rutina.

Incearca sa ai un stil de viatd sanatos: odihneste-te, nu pierde noptile,
Nnu fuma, nu consuma alcool, mananca sanatos, practica un sport in
functie de limitarile tale, fa kinetoterapie! Un organism care sufera de o
boala cronica nu are nevoie de obiceiuri nesanatoase, care isi pun
amprenta asupra oricarui om.

Pune-te la curent cu ultimele noutati legate de boala ta, nu trebuie sa
mergi pe principiul ca altcineva are mai multa grija de sanatatea ta
decat tine. Studieaza, alege-ti o profesie pe care o poti practica, avand
in vedere ca ai o dizabilitate fizica.

Alatura-te altor grupuri de sprijin pentru adolescentii cu handicap,
puteti schimba opinii si experiente care iti vor fi de folos.

In relatia cu persoanele de sex opus fii dezinvolt, sigur pe tine, sau pur si
simplu fii tu insuti. Victimizarea nu este o trasatura ce atrage, mai
degraba respinge, prezinta aspecte legate de dizabilitatea ta, doar daca
iti sunt solicitate sau atunci cand tu consideri ca trebuie sa aduci
|lamuriri, fa-o pe un ton optimist si degajat.

Impaca-te cu handicapul tau, accepta-te asa cu esti pentru ca ceilalti s3
faca acelasi lucru. Daca CMT-ul tau a fost mostenit de la unul din parinti
care era constient de riscurile de transmitere, nu il invinovati pentru
situatia ta, nu a luat aceasta decizie din egoism sau din inconstienta,
mai degraba, invata din experientele lui legate de boala.

CMT poate aparea la o varsta matura 40, 50 ani, de regula sunt forme
usoare care evolueaza lent. Chiar daca sunt forme usoare tot provoaca
o cascada de schimbari fizice si stari emotionale si psihologice greu de
manageriat. Trecerea de la a fi 0 persoana sanatoasa, care putea sa faca
fata muncilor fizice, la a fi o persoana cu dizabilitati provoca frustrari.
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Sfaturile noastre pentru adultii recent diagnosticati:

Informeaza-te bine cu privire la boala ta si la eventuale tratamente.
Incearca sa privesti situatia actuala nu trecutul in care nu erai o
persoana cu Charcot Marie Tooth.

Incearca sa le explici celor din jur ca ai nevoie de mai multa odihna si ca
anumite lucruri nu le mai poti face ca inainte, dar mentineti viata, pe
cat posibil, in aceleasi tipare de dinaintea diagnosticului.

Du in continuare o viata sanatoasa daca acest lucru I-ai facut inainte,
daca nu, schimba-ti stilul de viata, renunta la vicii.

la atitudine daca simptomele se agraveaza, de exemplu, ti se
deformeaza gleznele, adreseaza-te medicului, nu merge pe principiul
ca ai o varsta si nu mai are rost.

Nu este tarziu sa faci un test genetic, mai ales daca ai copii si hepoti.
Daca simti ca esti in pragul unor stari de anxietate sau depresii,
adreseaza-te specialistului, uneori nu putem rezolva singuri aceste
probleme, avem nevoie de un sfat de specialitate.

Nu te gandi ca vei fi o povara pentru familia ta, nu esti vinovat cu nimic,
traieste-ti viata, lasa viitorul in mainile lui Dumnezeu.

Speram ca aceste sfaturi v-au fost de folos in a duce o viata mai usoara.
Noi, persoanele cu CMT am trecut prin toate aceste situatii, suntem
alaturi de tine!
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Povestile persoanelor cu CMT

Boala labirint de oglinzi

Ma numesc Nicoleta Poganu si sunt
nascuta in 1980. Am fost un copil
plin de viata care s-a maturizat
mult prea devreme. Viata mea e
altfel decat a majoritatii. Nu stiu
daca sunt diferita sau speciala.

Cum vad eu boala..Un labirint in
care m-am nascut plina de vise,
sperante, iluzii, idealuri.

E un labirint plin de oglinzi si, ca adult, am putut sa-mi urmaresc
evolutia. E o evolutie spirituala si trupeasca. Pasii mei deveneau greoi,
genunchii imi cedau si ma simteam captiva intr-un trup fragil pe care
mintea mea nu I-a acceptat niciodata astfel. Cu fiecare usa trecuta a
acestui labirint speram sa ajung la o destinatie unde voi putea alerga,
dansa, unde voi putea trai fara limitele fizice care-mi opreau "zborul”,
totusi gaseam mereu o alta usa, iar drumul acesta nu s-a oprit
niciodata. Acum stralucesc printre toate aceste oglinzi si ma bucur de
fiecare pas pe care inca il mai pot face, desi mersul imi e tot mai obosit.
Cand ingenunchez ma simt ca o pasare al carei zbor a fost frant si doar
iubirea-mi mai da putere sa renasc.

Ma simt captiva intr-o realitate care parca nu e a mea. Sunt libera intr-
un destin in care nu am timp suficient, astfel ma grabesc sa deschid o
alta usa privindu-mi, fara sa vreau, chipul obosit si mainile ale caror
putere a slabit cu trecerea anilor. Stiu ca intr-o zi voi gasi calea si
cercetarile in genetica vor aduce odata cu un medicament revolutionar
si acea lumina de la capatul..acestui labirint.

Cred ca tot ce am nevoie pentru a avea putere e o motivatie si stiu ca o
pot gasi doar in mine. Viata cu o dizabilitate fizica nu e optiunea
nimanui si cred ca sunt foarte putini oameni care inteleg cu adevarat
dramele, trairile celor care se afla intr-o astfel de situatie.

Eu inca mai cred in iubire, in miracol, destin si divin.



Dincolo de nori

Numele meu este lacob Adrian Marian, am
22 de ani si sunt din Bacau. Povestea mea
CMT ainceput in 2011 la Bucuresti dupa mai
multe investigatii.

Desi sunt un optimist, aceasta afectiune mi-
a ingreunat pasii in sensul propriu al acestui
cuvant. Oboseala si mersul greoi m-au
tintuit in niste carje pe care le folosesc
pentru a ma mai putea deplasa. Pe afara
merg cu o tricicleta, iar tineretea si
jovialitatea ce ma caracterizeaza ma fac sa

privesc cu entuziasm si intelegere privirile celorlalti care, din pacate,
uneori sunt discriminatorii. Dincolo de fiecare apus de soare, vine o
noua zi... lubesc viata si sper ca intr-o zi voi zbura dincolo de nori, acolo
unde nu sunt limite. Nu ma gandesc ca ma asteapta un scaun rulant, ci
un tratament undeva, candva.

Sunt pasionat de astronomie, citesc despre asta, ma uit la documentare
si, in egala masura, iubesc muzica. Viata nu e facuta pentru a ne plange
de mila ci pentru a o trai cu bune si rele, asa cum e ea, si mereu cu
capul sus.

Un balet al vietii...

Numele meu este Chivu Carla Mariana siam
fost diagnosticata cu CMT la varsta de 11 ani
cand am fost ingenuncheati de aceasta
suferinta ce si-a pus amprenta profund pe
intreaga mea viata. Faceam balet pe atunci,
pana cand picioarele-mi cedau. Nu mai
puteam alerga, dansa, iar micuta balerina
incerca sa nu accepte un prognostic sumbru
al medicilor ce nu-mi dadeau sperante de
viata dupa varsta de 18 ani.




Cel mai greu mi-a fost pe la varsta de 14 ani cand, odaaa cu afectarea si
deformarea mainilor, nu mai puteam scrie sau face alte lucruri singura
si a trebuit sa renunt la cantatul la la pian.

Adolescenta a fost o perioada dificila pentru mine. M-am confruntat cu
neacceptarea. Dormeam incaltata pentru a nu-mi vedea diformitatile
picioarelor. Ma culcam serile cu gandul ca poate viata mea se va
termina conform previziunilor medicale ce mi-au intovarasit copilaria
de altfel rapusa prea curand. Mainile mi-au fost operate de cinci ori si a
fost totul un esec. Dar cele doua operatii la picioare mi-au redat intr-o
oarecare masura independenta astfel incat pe la 22 de ani ma bucuram
din nou de un mers independent si de viata. Acest succes medical a
fost ca o renastere.

Cea mai mare realizare a mea este, ins3a, fiul meu in varsta de 9 ani. Pe
sotul meu [-am cunoscut intr-un spital, amandoi faceam tratament de
recuperare acolo. Din buni prieteni am devenit parinti. Copilul nostru c
ne da atata putere sa nu ne lasam prada neputintei. Am avut mereu o
viata complicata, dar nu pot schimba nimic, nu ma pot opune, nu pot
renunta. Nu stiu sa traiesc decat luptand, chiar si cu mine insami de
cele mai multe ori.

Determinare

Ma numesc Pavel si sunt
binecuvantat de Dumnezeu
Cu cinci copii minunati. Unul
dintre baietii mei a fost
diagnosticat cu Charcot Marie
Tooth la varsta de 6 ani, acum
are 29 de ani. La randul sau,
lon, fiul meu, are propria-i
familie si cinci copii.

Suntem o familie bogata sufleteste iar eu, ca tata, tot ce-mi pot dori
este unitatea si sanatatea familiei noastre.

lon are CMT 1A iar semnele bolii sunt usor vizibile la picioare, mainile
nefiindu-i afectate. Fiul meu nu accepta sa discute despre aceasta
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afectiune, are o atitudine de respingere, iar subiectul este inabordabil in
prezenta lui lon. Viata lui este una normala si il vad atat de devotat
familiei si profesiei in egala masura. Dar eu, ca tata, nu pot ignora un
diagnostic cert despre care m-am documentat ani in sir.Ma framanta
gandul evolutiei acestei suferinte pe care stiu ca lon o respinge cu
aceeasi durere si doar pentru a evita un zbucium sufletesc nesfarsit. Am
luptat pentru fiul meu si am facut tot ce este omeneste posibil. Am citit
materiale pe care le-am putut gasi despre CMT, am cautat medici
specialisti in tara si in strainatate, am contactat si compania
farmaceutica pentru a afla despre un posibil tratament. Mie, ca parinte
a unui copil cu CMT, aceasta maladie mi-a marcat profund viata care,
de fapt, e o lupta tacita in a cauta solutii pentru a-i intarzia evolutia. Nu
mMa pot resemna. Traiesc pentru ziua in care fiul meu va avea un
tratament.

Pun particele din mine in culori si le
imprastii in lume precum papadia

Edit Dembrovsky

Mi-am descoperit talentul de pictorita
relativ recent, in urma cu un an si
jumatate am pus mana pe o pensula
si de atunci pictez in fiecare zi. Nu
demult am schitat primul meu tablou,
inca il mai pastrez si fara sa vreau il
compar cu cele pe care le fac azi.
Aceasta descoperire a firii mele
artistice a venit tarziu in viata, la 61 de
ani.

Multe persoane ma intreaba de ce nu m-am apucat de pictura mai
devreme, le raspund simplu "Pentru ca nu am stiut ca am talent si, in
tinerete, avand serviciu si copii, nu aveam timp de asemenea activitati”



Poate nici astazi nu as fi pictat daca niste evenimente tragice nu ar fi
concurat sd ma aduca aici. In urma cu 4 ani mi-am pierdut subit sotul,
atunci tot universal meu a fost dat peste cap. L-am iubit enorm si nu
am reusit sa fac fata singuratatii. Viata mea a fost presarata cu multe
incercari pentru ca sufar de o boala neurologica rara, Charcot Marie
Tooth, care avanseaza in timp si te aduce in situatia de a fi dependent
de altcineva. Sotul meu era pentru mine atat partener, prieten, cat si
ingrijitor. Fara el mi-am pierdut echilibrul sufletesc, a trebuit sa ma mut
din locuinta si orasul in care am trait atatia ani de zile, langa Cluj
Napoca pentru a fi mai aproape de fiul meu.

Pierderea fiintei dragi si toate schimbarile fortate pe care a trebuit sa le
fac m-au adus intr-o stare de depresie. Din cauza depresiei faceam
pusee de tensiune si a trebuit sa ma internez in spital, acolo am avut
sansa de a participa la sedinte de terapie prin arta. Imi amintesc cd am
fost indrumati sa facem conturul unei flori si am fost remarcata de
doamna care se ocupa de noi. M-a intrebat daca am mai pictat siam
raspuns uimita ca nu. Ceva este probabil in genele mele pentru ca si
tatal meu s-a apucat de pictura tot la batranete, ii pastrez cu mandrie
lucrarile pe peretii casei mele. La fel de uimita am fost cand am primit
de ziua mea un set pentru pictura, mult timp a stat in dulap,
negasindu-i utilitate, dar, dupa ce am facut orele de terapie prin arta,
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le-am scos din ambalaj si m-am pus pe treaba. Probabil venise
momentul potrivit pentru acest lucru, aveam foarte mult timp pe care
trebuia sa il umplu cu ceva si foarte multe sentimente ce trebuiau
exprimate.

Aveam mult timp pentru ca afectiunea de care sufar ma tintuieste intr-
un scaun cu rotile, apartamentul este universal meu, ies foarte rar si in
afara de fiul meu si cateva prietene nu primesc prea multe vizite.

Pun in fiecare tablou o particica din sufletul meu si in fiecare zi petrec
ore in fata mesei de lucru. Gasesc noi provocari, de curand am inceput
sa pictez portrete pe care le fac cadou. Tot ce am pictat am daruit
pentru ca, la randul ei, pictura m-a salvat, m-a readus la viata si cand
reusesc sa binedispun o persoana prin lucrarile mele ma face sa ma
simt implinita.

Este uimitor cum nimic nu te poate opri atunci cand vrei sa exprimi
ceva, din cauza bolii pot folosi mainile foarte putin, nu am forta, mana
este in forma de gheara si chiar si sarcinile elementare sunt imposibile,
dar m-am adaptat si ii multumesc lui Dumnezeu ca inca pot tine
pensula in mana. Orele in care astern culori sunt orele in care evadez
din corpul si casa mea, ma intorc la clipele fericite, cand boala nu
aparuse si sotul imi statea alaturi.

Tn ciuda tuturor celor intdmplate raman un om cu zambetul pe buze,
pun particele din mine in culori si le imprastii in lume precum papadia.

Exista viata si dincolo de
boala

Numele meu este Liviu
Alixandroiu, am 60 de ani si
sunt din Buzau. Vreau sa va
impartasesc din experienta
mea de viata cu boala Charcot
Marie Tooth, din dorinta de a
face cunoscuta aceasta
maladie, dar si cu speranta ca i
voi impulsiona pe cei mai tineri
ca mine, aflatiin aceeasi
situatie sa isi deschida sufletele.
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Nu sunt si nici NU vreau sa ma erijez intr-un exemplu de cum poti sa
invingi boala cu demnitate, sunt doar un om, care a incercat sa ia totul
asa cum a venit, dramatismul, disperarea si alte sentimente apasatoare
fac parte din viata fiecarui om diagnosticat la un moment dat cu o
boala incurabila, dar avem si posibilitatea sa alegem cum sa ne
comportam in fata acestui tsunami care matura totul in cale.

Am fost o persoana sanatoasa pana la varsta de 45 de ani. Aveam tot ce
are un barbat realizat: familie, serviciu si ma bucuram de viata, ca orice
persoana activa. In anul 2004, totul s-a schimbat pentru mine,
intorcandu-ma acasa, de la serviciu mi s-a intamplat un lucru bizar, mi-
a aparut la piciorul drept senzatia de cizma de plumb, de lipsa de forta.
A fost o senzatie care a trecut, dar care a revenit si in timp senzatia s-a
instalat. La inceput, nu am realizat ce se intampla cu mine, am
continuat sa merg la serviciu si sa fac treburile de rutina, desi era
evident ca organismul meu era supus unor lucruri nici pe departe
trecatoare.

Opt luni mai tarziu simptomele s-au instalat si la piciorul stang, nu mai
puteam sa stau pe varfuri, ma impiedicam, iar echilibrul era vizibil
afectat.

In acea perioad3, baiatul meu avea 13 ani, incepusem sa imi fie teama
pentru viitorul familiei mele, eu aram capul familie, eu aveam
responsabilitatea sa ii asigur un trai decent si sa il protejez. Simteam ca
lucrurile sunt grave si ma intrebam cum o sa fiu eu un stalp de
sustinere pentru familia mea si nu o povara. Un an de zile am evitat
consultul neurologic, probabil de teama unui diagnostic grav, dar in
anul 2005, impins de situatie m-am dus la un neurolog.

Primul diagnostic a fost unul devastator, SLA- Scleroza Laterala
Amiotrofica, boala de care a suferit celebrul fizician Stephen Hawking.
Sentimentul, pe care il descriu unii cameni, ca iti cade cerul in cap, I-am
avut si eu din plin, atunci cand am aflat. Mi-au trecut o mie de ganduri
prin cap dar sentimental predominant care a ocupat locul tuturor
temerilor a fost acea frica teribila pentru viitorul copilului meu, nu
vroiam ca baiatul meu sa sufere pentru mine. Aceasta boald, prevestea
un sfarsit in cativa ani, dar nu am putut sa accept un diagnostic atat de
dur pus cu oarecare indoiala de specialisti.
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Tn urmatorii ani am consultat peste 10 medici neurologi care mi-au pus
diverse diagnostice; SLA, mielita, unii chiar nu au stiut de ce boala sufar.
Am facut numeroase investigatii: EMG-uri, biopsii, Rmn-uri.
Tratamentele urmate, care au fost cu pungile, nu au avut niciun efect.
Dupa 3 ani de la instalarea bolii situatia mea era ingrijoratoare, am
renuntat la serviciu, in casa ma deplasam greoi cu ajutorul unui cadru.

Tn anul 2008 am consultat un neurochirurg de la spitalul Bagdasar
Arseni din Bucuresti, care in urma unui RMN a constatat ca aveam o
hernie de disc T12-L1, a presupus ca toate simptomele sunt cauzate de
acest traumatism la nivelul coloanei si ca o data cu interventia
chirurgicala vor disparea. Am fost asigurat ca in doi ani de zile lucrurile
vor reveni la normal. Prima operatie nu a decurs asa cum era de
asteptat, operatia nu se inchidea din cauza unor complicatii. A urmat o
a doua operatie, apoi o lunga perioada de recuperare, dar lucrurile in
loc sa mearga in mai bine se inrautateau. Slabiciune musculara a urcat
de la genunchiin sus, pana in anul 2009 nu am mai putut merge nici
cu cadrul. Intre timp ma obisnuisem cu gandul cd nu mai puteam
merge, trecusem de perioadele de disperare, imi duceam traiul zilnic
incercand sa fiu cat mai independent si util familiei.

Eram multumit ca aveam universal meu, casa, unde ma puteam misca
Cu ajutorul scaunului cu rotile.

Cel mai cumplit moment, poate mai dramatic decat inceputul bolii a
fost acela cand am simtit pentru prima data senzatia de slabiciune la
maini, mai exact la degete. Atunci am realizat, la rece ca aceasta boala
urca treptat si ca independenta pe care o aveam imi va fi luata. Este
adevarat, omul are tendinta sa aprecieze ceva numai atunci cand
pierde, am simtit pe propia piele cat de importante sunt miscarile
simple pe care le putem face, faptul ca ne putem imbraca, ne putem
spala, putem manca...nu mai vorbesc de alte lucruri mici dar atat de
necesare, cum ar fi, sa ne mangaiem copii sau sa ne stergem propriile
lacrimi.

De la o zi la alta am simtit cum aceasta boala se instaleaza si avanseaza,
pana in anul 2016 a urcat la umeri, am devenit tetraplegic, nu mai
faceam nicio miscare desi partea senzitiva era normala. Aveam
fasciculatii atat de puternice incat se misca tot patul, ulterior am
observat o slabiciune in voce si au inceput problemele respiratorii.
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Doctorii se contraziceau in continuare, in diagnostice, spuneau ca daca
intr-adevar aveam SLA trebuia sa fiu deja mort. Gandindu-ma tot
timpul ca aveam securea deasupra capului am dezvoltat fagofobie, frica
de a nu teinecain timp ce mananci. Refuzam sa mai mananc mancare
solida pentru ca bolnavii de SLA mor, adesea, sufocandu-se cu propria
mancare. Am scapat de aceasta fobie in urma unui tratament
psihiatric.

Tn anul 2014 am decis s& mai consult un neurolog. Medicul Buraga, de la
Spitalul Colentina m-a suspectat initial de boala Pompe, era o usurare
pentru ca aceasta boala avea un tratament, dar analizele au infirmat-o.
In urma unei a doua biopsii doctorul Buraga a concluzionat cd am CMT.
Sincer m-am bucurat ca am scapat de SLA, orice era mai bine decat
aceasta boalg, plus ca diagnhosticul de CMT imi oferea sansa de a-mi
vedea baiatul mare. Acum, stiu ca sunt inca aici, ca al meu copil si-a
indeplinit visul de a fi politist, ca fara sotia si familia mea care mi-a fost
mereu alaturi nu as fi avut forta sa merg mai departe.

Viata te invata multe lectii, important este sa inveti sa traiesti cu ce nu
poti schimba, sa te bucuri de lucrurile mici, sa iti iubesti familia si sa nu
te pierzi pe tine insuti. Exista o viata si dincolo de boala, atat in lumea
noastra de zi cu zi cat si universal nostru interior, unde putem retrai la
nesfarsit clipele de fericire.

Articole sunt scrise de membrii echipei ACMTR: Andreea Maria Szabo
si Nicoleta Poganu.

Informatii despre Charcot Marie Tooth puteti gasi pe:

https://www.asociatiacmt.ro/
https://fecmtf.org/
https://www.cmtausa.org/
https://www.hnf-cure.org/
https://cmtrf.org/
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ASOCIATIA
CHARCOT MARIE TOOTH
ROMANIA

MULTUMESTE TUTUROR

CELOR IMPLICATI IN
REALIZAREA ACESTUI GHID

Acest ghid este o publicatie a Asociatiei Charcot-Marie-Tooth Romania,

Materialul este prezentat in scop educational si nu este menit sa diagnosticheze,

ci sa ofere o opinie medicala actuala care il poate ajuta pe cititor.
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ASOCIATIA CHARCOT
MARIE TOOTH ROMANIA

GHIDUL

PACIENTULUI CU BOALA
CHARCOT MARIE TOOTH

Acest ghid este realizat in cadrul proiectul ,,Tmbunété’girea
calitatii vietii persoanelor care sufera de boala Charcot Marie
Tooth”, finantat prin programul in Stare de Bine, sustinut de
Kaufland Romania si implementat de Fundatia pentru
Dezvoltarea Societatii Civile.

Continutul acestui material nu reprezinta in mod necesar
pozitia oficiala a programului In stare de bine”

Mai multe informatii despre program https://instaredebine.ro/

... Proiect finantat in codrul programului T
l In Stare de Bine, susfinut da: plemantal do:

Lol
I N STAR E -4 .@ :r::m:nw
Charcot Marie Tooth DE BI N E Ir:'::kﬂr“ L LN = :‘:::ﬂﬂl
ROMANIA z UOSQ :?-IT; pe ”E' > ;3 r\:‘IG diferenta, Kaufland
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