Hereditére S MGZ

Neuropathien Medizinisch Genetisches Zentrum
Nervenleitgeschwindigkeit (NLG), Elektromyographie

Hereditare Motorische Neuropathie Hereditare Motorische und Sensible Neuropathie, Hereditire Sensorische (Autonome)
(HMN) Charcot-Marie-Tooth Neuropathie (HMSN/CMT) Neuropathie (HSN/HSAN)
dominant rezessiv dominant rezessiv
N. medianus NLG < 38 m/s N. medianus NLG > 38 m/s,
BSCL2 IGHMBP2 reduzierte Amplitude SPTLC1 NTRK1
GARS SPTLC2 NGFB
HSPB1 RAB7 SCN9A
HSPB8 ATL1 WNKT/HSN2
DCTNT SCN9A FAM134B
SETX SCNT10A
SCNT1A
GJB3
‘ HMSN/CMT Typ 1, vorwiegend demyelinisierend ‘ ‘ Intermediare HMSN/CMT ‘ ’ HMSN/CMT Typ 2, vorwiegend axonal j
’ dominant ‘ ’ rezessiv ‘ ’ X-gekoppelt ‘ ’ dominant ‘ ’ rezessiv ‘ ’ X-gekoppelt ‘ ’ dominant ‘ ’ rezessiv ‘ ’ X-gekoppelt ‘
PMP22 Del/Dup SH3TC2 GJB1 MPZ KARS GJB1 MFN2 GDAP1 GJB1
MPZ PRX PRPS1 DNM2 PLEKHG5 MPZ (late onset) HINT1 PDK3
LITAF/SIMPLE MTMR2 NEFL RAB7A (Ulzerationen) GAN
PMP22 Punktmut. EGR2 GDAP1 GARS LMNA
NEFL FIG4 INF2 (Glome- HSPB1 HSPB1
EGR2 SBF2 (Glaukom) rulonephritis) HSPB8 SLC12A6
SOX10 FGD4 YARS NEFL MED25
FBLNS5 (Cutis laxa) NDRG1 (Roma) TRPV4
CTDP1 (Roma, Katarakt) AARS
SBF1 MARS
HK1 HARS
DCAF8 (GAN2)

Das Diagramm gibt einen Uberblick zur Unterteilung und genetischen Differentialdiagnose von hereditiren peripheren Neuropathien. Nach den Erstbeschreibern Charcot, Marie und Tooth
wurde die Charcot-Marie-Tooth (CMT) Neuropathie benannt, dies wird haufig synonym zu hereditdrer motorischer und sensibler Neuropathie (HMSN) verwendet. Es werden insbesondere
HMSN/CMT Typ 1 mit demyelinisierenden und HMSN/CMT Typ 2 mit axonalen Verédnderungen in der Neurographie unterschieden. Nachdem laufend weitere mit peripheren Neuropathien

assoziierte Gene identifiziert werden, ist die hier gegebene Darstellung unvollstandig. In den Multi-Gen Panels des MGZ (http://www.mgz-muenchen.de/multi-gen-panels.html) findet eine

laufende Aktualisierung statt.

Weitere Information zur hereditdren Neuropathien finden Sie auf unserer Webseite: www.mgz-muenchen.de




