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Vážení .

V minulosti bylo v souvislosti s chorobou Charcot-Marie-Tooth (CMT) – dědičnou periferní neuropatií, vyskytující se ve Vaší rodině provedeno u některých členů Vaší rodiny molekulárně genetické vyšetření v naší DNA labortoři. Toto vyšetření neprokázalo nejčastější příčinu – mutaci – u chorob typu CMT ( tzv. CMT1A duplikaci resp. HNPP deleci) a ani vyšetřením dalších genů nebylo možno nalézt příčinu dědičné neuropatie, postihující více členů Vaší rodiny. 

Kde leží hledaný gen, jehož porucha zodpovědná za chorobu CMT ve Vaší rodině leží, zůstává tedy neznámé.

Naše pracoviště je jediným v Česku, které provádí molekulárně genetická vyšetření u pacientů a rodin s chorobami CMT. V posledních 6 letech se nám dařilo získávat ze státních prostředků finanční podporu na rozšiřování možností vyšetření a výzkumu v této oblasti s hlavním cílem: pomoci pacientům a rodinám postiženým chorobami CMT. V tomto úsilí a práci chceme trvale pokračovat. Vzhledem k velkému a rychlému pokroku v oblasti vědy a výzkumu se v posledních několika málo letech obrovským způsobem rozšířily naše znalosti o příčinách CMT i možnosti jejich vyšetření. Tento pokrok je nesporně výsledkem nejen usilovné a náročné práce vědců a lékařů v mnoha zemích světa, ale ze stejné části i výsledkem společného zájmu a spolupráce pacientů a jejich lékařů při objasňování příčin chorob CMT.

Díky získané podpoře na výzkum příčin a projevů chorob Charcot-Marie-Tooth si Vás, jako rodinu s mnohočetným výskytem postižení dědičnou neuropatií dovolujeme oslovit a požádat o spolupráci při dalším hledání příčiny CMT resp. polohy porouchaného genu ve Vaší rodině – provedení tzv. vazebných analýz.Výsledky tohoto projektu, při kterém oslovujeme více podobných rodin v Česku by mohly v budoucnu prospět jak Vaší rodině samotné, zvláště těm, kteří teprve plánují a budou plánovat potomstvo, tak i mnoha dalším rodinám i jednotlivým pacientům se stejným genovým defektem.

Dovolujeme si Vás tedy tímto požádat o Vaši spolupráci a odpověď, zda jste ochotni spolupracovat a podstoupit dovyšetření Vaší rodiny včetně zdravých příbuzných. 

Co by pro Vás vyšetření a tato spolupráce obnášely ?? Šlo by o podrobné neurologické vyšetření – hlavně svalové síly a reflexů na končetinách, které jste již dříve jistě absolvovali, dále sestavení přesného rodokmenu a odběry krve ( 1 zkumavka 5-10 ml) u těch z Vás, kde dosud provedeny nebyly nebo již materiál není k dispozici. V některých případech bude zřejmě potřeba doplnit i vyšetření EMG – hlavně rychlosti vedení periferními nervy. 

Vzhledem k získané podpoře budeme v letošním roce schopni po předchozí domluvě, pacienty navštívit přímo v jejich místě bydliště a ušetřit jim tak náročné, drahé a často pro ně i namáhavé cestování do Prahy. V rámci vyšetření i později budete mít možnost konzultovat Vaše obtíže i potřeby s předními odborníky v této problematice.

Tento projekt má podporu i ze strany Společnosti C-M-T – občanského sdružení pacientů s CMT a jejich příznivců.

Prosíme Vás tedy tímto o důkladné zvážení naší žádosti o spolupráci a vyšetření a projednání celé věci i s dalšími členy Vaší rodiny včetně nepostižených a následně o zaslání přiloženého odpovědního lístku zpět na naší adresu v přiložené, nadepsané a vyplacené obálce.

Děkujeme za Vaše pochopení a těsíme se na Vaši odpověď

S pozdravem

MUDr. P. Seeman    as. MUDr. R. Mazanec    Doc. MUDr. M. Bojar CSc     Ing R. Folvarský

1. možnost

S dovyšetřením členů naší rodiny za účelem určení či upřesnění poruchy genu zodpovědné za dědičnou neuropatii v naší rodině souhlasíme a máme zájem být dále kontaktováni k domluvě detailů a termínu a místa vyšetření.

místo …………….,    datum …………..   příjmení …………………….. jméno .……………

kontaktní adresa: ………………………………….

telefon: …………………………..           mobil: ………………………..

                                                               podpis ………………………….

2. možnost
S genetickým a neurologickým dovyšetřením většina členů naší rodiny nesouhlasí a nepřejeme si být dále kontaktováni.

Místo …………….,    datum …………..      příjmení …………………….. jméno……………


                                                               podpis ………………………….

