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INTRODUCCION:

La enfermedad de Charcot-Marie-Tooth (CMT) es la neuropatia periférica hereditaria mas prevalente,
con una incidencia estimada de 1/2500 nacidos vivos. La edad promedio de inicio de los sintomas en la
mayoria de los casos, se presenta entre |la primera y segunda década. Los pacientes muestran una
polineuropatia sensitivo-motora con aparicion progresiva de hipotonia y debilidad que se inicia a
nivel distal y en extremidades inferiores, hipo o arreflexia, marcha en pie caido y afectacion de la
sensibilidad propioceptiva. Es tipica la atrofia muscular distal, caidas frecuentes y deformidad de los
pies, especialmente, pies cavos. La primera prueba diagnostica a realizar ante su sospecha es el
estudio neurofisiologico, que se confirmara posteriormente mediante estudio genético. El tratamiento
de la enfermedad es de soporte. La esperanza de vida no esta acortada, excepto en algunas formas
graves, sin embargo las discapacidades son la norma.

CASO CLINICO:

Nino de 10 anos de edad remitido a consultas de Neuropediatria desde Traumatologia para
valoracion neurologica por pies cavos e hiporreflexia. Familia sin antecedentes de enfermedades
neurologicas ni osteomusculares. La familia refiere alteracion de marcha desde el inicio de la
deambulacion, sin empeoramiento, asociacion de debilidad ni sighos de fatigabilidad.

En la exploracion: fuerza 5/5 en todos los grupos musculares salvo 4/5 a la dorsi-flexion del pie,
hipotrofia leve de ambos gemelos y ausencia de reflejos osteotendinosos en miembros inferiores, si
presentes en extremidades superiores. Marcha de puntillas con dificultad para la deambulacion de
talones. No ataxia ni dismetrias y Gowers negativo.

Se realiza electromiografia que es compatible con neuropatia sensitivo motora
desmielinizante hereditaria tipo 1 (disminucion de la velocidad de conduccion y
latencias distales prolongadas sensitivas y motoras)

Se realiza estudio genético molecular para CMT tipo 1, poniendo de manifiesto una
duplicacion de los exones del gen PMP22, lo cual confirma la sospecha clinica de CMT
tipo 1A, con patron de herencia ligada al cromosoma X.
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CONCLUSIONES:

Hasta un 10% de la poblacion puede tener deformidades esqueléticas de los pies, sin asociar
otros hallazgos, sin embargo, ante un pie cavo bilateral, debemos sospechar la posibilidad de
encontrarnos ante una neuropatia hereditaria, sobre todo si existen antecedentes familiares,
torpeza motora, lesiones/ulceras en los pies inadvertidas o trastorno de la marcha. El diagndstico
precoz es importante para la instauracidn de un seguimiento multidisciplinar adecuado y la
confirmacion de la alteracion molecular, esencial para poder ofrecer un adecuado asesoramiento
geneético. '
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