
 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Charcot-Marie-Tooth Disease(CMT) เป็นชื่อที่ตัง้ขึน้หลงัจากท่ีแพทย ์3 ท่านซ่ึงไดร้ายงานโรคนีไ้ดแ้ก่ 

                                    

     ท่ีมา: http://neurologycoffecup.wordpress.com                       ท่ีมา: www.carpenoctem.tv                                                                                                     

Professor Jean-Martin Charcot                      Dr.Pierre Marie                Dr. Howard Henry Tooth  

แรกเร่ิมโรค Charcot-Marie-Tooth disease ถกูเรียกว่าโรค peroneal muscular atrophy (PMA) ซ่ึงมกัเป็นกลา้มเนื้ออ่อนแรง

ท าใหผู้ป่้วยเกิดอาการ foot drop เป็นอาการแรก จึงไดร้ับการตัง้ชื่อใหม่ตามอาการ อาการแสดงและพยาธิสภาพว่า “hereditary 

motor and sensory neuropathy (HMSN)”  เนือ่งจากมีการถ่ายทอดทางพันธกุรรม (hereditary) และสามารถท าใหเ้กิดความผิดปกติ

ทางระบบประสาทไดท้ัง้ อาการทาง motor และ sensory  

 

ประวติัความเป็นมา 

 

 

Charcot-Marie-Tooth Disease เป็นโรคพันธกุรรมระบบประสาทและกลา้มเนื้อ ( neurogenetic disease) เป็นกลุ่มโรค

ที่มีความหลากหลายทัง้สาเหต ุอาการ อาการแสดง ความทพุพลภาพ รวมทั้งการรักษาและพยากรณโ์รค โดยเป็น

โรคเกี่ยวกบั Peripheral nerve disease แบ่งเป็น 2 กลุ่มใหญ่ๆ ไดแ้ก่  type  I และ type II ซ่ึงที่พบไดบ้่อยคือ type I ( 

demyelinating type ) จะมีอาการเมื่ออายปุระมาณ 10-40 ปี 

 

ความหมาย 

อาการผิดปกติท่ีตรวจพบ และสาเหตขุองโรค 

โรค Charcot-Marie-Tooth disease type 1A (CMT1A) เป็นโรคพนัธกุรรมท่ีมีความผิดปกตขิองระบบประสาท

สว่นปลาย มีสาเหตจุากการซ า้ซอ้นและขาดหายไปตามล าดบัของชิ้นสว่นดีเอ็นเอขนาด 1.5 Mb ท่ีอยู่บนโครโมโซมท่ี 17 ต าแหนง่ 

p11.2 ซ่ึงคร่อมยีน peripheral myelin protein 22 (PMP22) อาการแสดงของโรคสะทอ้นถึงการท่ีปริมาณโปรตนี PMP22 ท่ี

มากหรือนอ้ยเกินไปสง่ผลตอ่การสรา้งและรกัษาสภาพของเย่ือไมอีลินท่ีห่อหุม้เซลลป์ระสาทของระบบประสาทรอบนอก การ

ตรวจหาจ านวนชดุของยีน PMP22 มีความส าคญัตอ่การวินจิฉยัแยกโรคและการใหค้ าปรึกษาแนะน าทาง 

http://www.carpenoctem.tv/serial-killers/dr-henry-howard-holmes/


 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

อาการแสดง 

 

กลุม่ท่ี 9       
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กลา้มเนื้ออ่อนแรงและกลา้มเนื้อบริเวณปลายมือปลายเทา้ ขอ้เทา้ตก มีอาการแขนขาอ่อนแรง สญูเสีย

ความรูสึ้ก กลา้มเนื้อฝ่อลีบและมกัมีเทา้พิการ เทา้ผิดรปู เชน่ high arch foot (pes cavus) ,hammertoes ,  

distal muscular weakness , areflexia ในบางรายที่มีอาการมากจะมีขาส่วนปลายลีบเล็กลงท าใหต้รวจพบ 

Stork leg (inverted champagne leg)  
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