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Algoritmo clinico diagnostico per le neuropatie ereditarie — Malattia di Charcot-Marie-Tooth e neuropatie correlate

Storia e segni clinici di Neuropatia Ereditaria

S o Caso sporadico di neuropatia
Familiarita positiva

Studio Neurofisiologico diagnostica forme acquisite

ENG normale o rallentata ENG ENG 1) Se rapidamente progressiva, (< 6
con alterazioni nei siti di demielini . | mesi); tunnel carpale bilaterale;
intrappolamento CMICUNIZZANte assonale coinvolgimento multisistemico

(cardiomiopatia, perdita di peso

‘ ‘ Iﬁ manifestazioni oculari, — Analisi TTR

diarrea/costipazione) coinvolgimento
delezione PMP22 Duplicazione PMP22

autonomico

2) Neuropatia sensitive pura (o Espansione
—— prevalentemente sensitive),
neuronopatia, alterazioni vestibolari
e/o cerebellari:

Pannello NGS 3) Prioritizzare analisi di questi geni se:
* Neuromiotonia: HIN1

RCF1

* Paralisi corde vocali: GDAP1, TRPV4, MFN2, MTMR2, EGR2, TRIM2
* Alacrima, acalasia, disturbi autonomici, e insensibilita ACTH: AAAS
* Capelliricci e crespi: GAN

* Neuropatia ad esordio arti superiori: ARS e BSCL2

* Dismorfismo, asimmetria distale e debolezza prossimale +defidcit

sensitive, segni piramidali, fenotipo SMA, atrofia cerebellare,

paralisi diaframmatica, retinite pigmentosa: MORC2
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