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LA ENFERMEDAD DE CHARCOT-MARIE-TOOTH 

l.- l!ITRODUCCION 

La enfermedad de Charcot-Marie-Tooth está den­

tro del grupo de las neuromiopatiae, en las cunles­

ee incluyen une serie de alteraciones a nivel de -­

nervios periféricos, raicee nerviosas motoras y a -

menudo en la m6dula espinal. 

Bl proceso de esta enfermedad es de progreso -

lento teniendo eu iniciaci6n deepú~e de la primera­

infancia y afecta al comienzo y de una manera elec­

tiva loo mdsculoe de extremidades inferiores, diee­

minandoee oubeeouentemente hacia manos y antebrazos. 

SA caracteriza por atrofia de oiertos grupos -

musculares en particular los peroneoa y mdsculoe i.!?; 

trinaecoa de piao y manos. 

El diegn6stico es difícil al principio do la -

enfermedad, si no existe una atrofia más tipica en­

los antecedentes familiares en los hermanos y herm_! 

naa. 

Se ha visto mayor incidencia en loe varones -­

que en las mujeres. 

Su frecuenoia ea muy variable, en algunas zo-­

nae geográficas es rara; encontrandose algunos ca-­

eoe ocacionales. 
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En otras regiones como loe paises Escandinavos 

es una de las enfermedades degenerativas más comu-­

nes del Sistema Nervioso Central. La raza negra p~ 

rece estar exenta de ella. 
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II.- ANTECEDENTES HISTORICOS 

Charcot y Marie originalmente describieron la­

enfermcdad como una atrofia muscular progresiva, -~. 

principiando en piee y oiernas y afectando lae ma-­

nos y antebrazos solamente después de un lauso de -

varios años. Su opinión fué basada sobre la obser­

vación personal de 5 pacientes; en adioión, de una­

revisi6n de la literatura, ellos encontraron un to­

tal de 7 casos, en 4 diferentes familias, En eu t~ 

sis de Cambridge de 1886, Tooth describe la enferm~ 

dad independientemente en la observación personal -

de 5 casos. El enfatiza ln frecuencia con la cual­

el ml1eoulo peroneo ea atacado primeramente ';l propo­

ne el titulo "Atrofia muscular orogreoiva de tipo -

peroneo•. Herringham proyecta el aspecto genético­

en 1686, reportando un estudio de 4 generacioneo en 

una familia en la cual e6lo fueron afectados los v~ 

rones (17). 

Desde ese tiemno numerosos escritores han des­

crito uno o más rasgos nuevos. En 1926, Rusey y 

Lévy consideraron tener una nueva entidad en la que 

encontraron caeos de farniliae con pie de garra y -­

con ausencia de reflejos tendinosos. Symonds y - -

Shaw revisaron la literatura en un esfuerzo de de-­

mostrar que estn entidad de Rusey y Lévy eru en re~ 

lidad una form~. frustrada de la enfermedad de Char­

cot-Marie-Tooth (17). 
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Se ha enfocado considerable atenci6n al aspec­

to de transmisi6n. Allan, con su mater·i><l clínico­

en 1938 describe que la enfermedad en debido a la ~ 

nidad caracter:íetic& condicionada por un gene defe.s_ 

tuooo particular, basado sobre un amplio estudio, -

el presenta un patr6n triple de herencia; Dominante, 

Receaivo ligado al nexo y Receoivo eimule. Allan -

concluyó que el patr6n de herencia determina la e-­

dad de inicio y la severidad clínica. 

Ford en 1937 describe un patrón de herencia e_! 

milar pero encuentra solamente un ejemplo. Crank y 

Reider reportaron una familia adicional en la cual­

. el rasgo fué·ligado al sexo (17). 

Scbwartz, en 1944, l'evie6 otro caso en una fa­

milia. En base a esta familia, cubriendo 5 genera­

ciones y 101 individuos de quienes 21 fueron afect~ 

dos por atrofia del nervio, el concluye que la con~ 

dici6n no fué ligada al F>exo y recesiva. 

El tratamiento quir~rgico fué introducido por­

Miller en 1924 obteniendo resultados favorables al­

tratar 4 casos mediante estabilización y transfere~ 

cia tendinosa. 

En 1957 se introduce el estudio electromiográ­

fico como un medio diágn6ot1co de gran utilidad en­

lae eta~ae tempranas de la enfermedad. 
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III.- SINONIMOS DE LA ENFERMEDAD 

Esta enfermedad ha recibido multiplea nombrea­

desde au descubrimiento. En general en la literat~ 

ra mundial no ae ha logrado estandarizar la denomi­

nación de la enfermedad a excepción de loa apelli-­

dos de loa· medicoe descubridores, siendo conocida ~ 

twnbién con los siguientes ain6nimoe: 

Sindrome de Charcot-Marie-Tooth 

Atrofia Muscular Progresiva Neur6tioa 

Atrofia MuBcular de Tooth 

Atrofia Muscular Neuropática 

Atrofia Muscular Peronea 

Rn el presente trabajo continuaremos empleando 

el nombro de Enfermedad de Charcot-Marie-Tooth. 
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IV, - EPIDE!.!ILOGIA 

Su frecuencia ea muy variable. En algunas zo­

nas geográficae es rara, con e6lo uno o dos caeoe -

a1 afl.o en las grandea clínicas do neurología, en -­

tanto que en otras regiones como en loe Paises Es-­

candinavoe ee una de las enfermedades degenerativas 

más comunes del Sistema Nervioso Periférico. En 

nuestro medio ee detecta uñ promedio de 6 a 8 pu 

cientes por ailo. 

Está afectado más a menudo el sexo masculino-­

que el femenino, sin que esto sea válido, pues loe 

factores gen~ticoe son loe determinantes. 

seiiún Jacobe y Carr·, la raza negra parece ca-­

tar exenta de la enfermodad (23). 

En el Hospital de Ortopedia de Carolina de1 -­

Norte fueron exruninados aproximadamente 3000 pacie!! 

tea de raza negra por afecc1on~s ortopédicas, no ee 

observó ningdn caso positivo de Atrofia Muscular de 

tipo Peroneo. Ni ee ha encontrado en la literatura 

referencia en la ocurrencia. Miruieh report6 una -

familia de Sud Africa, sin menci6n de raza, ee dedE_ 

ce por el nombre que es familia de descendencia Ho­

landesa. El autor concluye, que la raza negra está' 

exenta de esta afección hereditaria. 

Este factor hereditario ea dificil de evaluar, 
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La consanguinidad en el negro oe m~a que en la 

raza angloeajona, La multiplicidad de reportea de­

todo el mundo indican que no exiate otra raza exen­

ta a la enfermedad (17), 
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V.- !'ACTORES GEtrnncos 

La mayor parte de los rasgos carac teristicoa -

de la enfermeded de Charcot-Mnrie-Tooth pertenecen­

ª un patr6n familiar. Ratoo rasgan reconocidos por 

muchos autores y corroborados en la literatura re-­

ciente hablan de un factor hereditario variable en­

el cual el modo de tranomic16n puede ser: Autos6mi­

co Dominante, Autoa6mico R~cesivo y Ligado al aexo. 

De lae tree formas de tranemisi6n un patrón -­

dominante o receaivo ea más común, el ligado sl se­

xo es el menos frecuente. 

El modo.de tranemiei6n, ya sea dominante, rec.!!_ 

eivo o Íigado al sexo, determina la severidad de la 

enfermedad y edad de ataque, esto fu~ bien deacrito 

por A1lan•e, quien eit~n que la enfermedad de Char­

c'ot-l!ari.e-Tooth ea condicione.da por un gene defec-­

tuoao narticu1ar (6). 

Jll natr6n hereditario eutos6mico dominante, la 

enfermedad oe presenta en la edad adu1ta notificán­

dose el comienzo de la enfermedad a loa 30 años con 

capacidad de realizar actividades normales hasta p~ 

sados loe 70 años, la atrofia so presenta en forma­

auave o solamente piea cavos (17). Los individuos­

que la oadecen todos ellos son heterocigotoe y reo! 

ben el gene defectuosodel padre o madre afectado, 

el par de genes uno bueno y otro malo causan, un 
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ataque de invalidez medio (17). 

Cuando el rasgo es autooómico recesivo el pu-­

ciente récibe un gene defectuoso de cada uno de loa 

padres y son homocigotos. Ln intensidad de la en-­

fermedad es muy severa y el ataque ea temprano, la­

atrofia comienza antes de loa 8 años de edad y en -

la segunda decada llega a ser sin esperanzae invál! 

do. Eeto explica la relación de patrón hereditario 

a la severidad clínica y edad de ataque (17). 

Loa pacientes afectados por un rasgo ligado al 

sexo reoibon un gene defectuoso de la madre, la 

cual os portadora y un gene inopuesto del padre que 

es normal por consiguiente las manifestaoiones cli­

nicae son m~s tempranas, el niño presenta atrofia -

peronea antes de loa 4 años de edad y en la segunda 

d~cada presenta incapacidad importan10e con afección 

a loa iniembroa '"uneriores, pudiendo realizar traba­

jos solo con el uso de muletas o eo encuentran pos­

trados en cama (16). 

Una familia con historia positiva en aislado -

no debe ser interpretada como evidencia de la enfe_!'. 

medau. Hay otras nouropatias que también preoentan 

patrón hereditario, además ocurre en la misma fand­

lia con la enfermedad de Charcot-Marie-Tooth, si 

bien la Ataxia de !·'riederieh 's es una enfermedad de 

neurona motora "" el ejemplo más comdn como se verá 

más adelante al hablar de diagnóstico diferencial. 
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No solamente estas dos enfermedades siguen un­

patr6n hereditario y ocurren en ln misma familia, -

también presentan lna mismas características de de­

formidad del nie. En realidad, sólo son dos de un­

grupo de enfermedades heredofamiliares las cuales -

tienen rasgos comunes y representan variantes do -­

una enfermedad. 

Lucas y Foster sitúan que la Enfermedad de - -

Charcot-~arie-Tooth, Ataxia Espinocerebelnr y posi­

blemente la distrofia muacular son variantes de una 

predisposición hereditaria comdn a una degeneración 

neuromuecular y pueden encontrarse cuadros clínicos 

y patológicos mezclados (6). 

La' ocurrencia del gene dominante autosomal en­

la enfermedad de Charcot-ll!arie-Tooth ·puede ser apr.2, 

ximadamente 10 centimorgane de el Duffy Locus en el 

brazo de el cromosoma I. Requiriéndose eetudios a­

dicionalee para confirmar cstoa hallazgos (4), 

Pryno y colaboradoren concluyorón que cxiete 

un gran parentesco con la herencia ligada al eoxo y 

una manifea·tnci6n clínica parcial con incapacidad-­

funcional moderada y disminución en la velocidad de 

conducoión nerviosa demostrando estas característi­

cas en un grupo de mujeres heterogicotas afectadas­

por la enfermedad (24). Se ha visto que en descen­

dientes homocigotos los rasgos clínicos pueden ser­

similares a la descripci6n clásica de la enfermedad 
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de Dejerine Sottaa, eatoo dencandientes oon procre~ 

dos por heterocigotos para gene dominante de la en­

fermedad do Charcot-Marie-Tooth (19). 

Los estudios electrodiagn6aticoa en loa padrea 

de los niffos afectados con Charcot-Marie-•rooth son­

importanteo para identificar la herencia dominante­

de esta enfermedad (32). 

Es necesario tener cuidado cuando se consultan 

casos masculinoe aislados por que las mujeres af ec­

tadaa ~or el genotipo dominante autooomal son asin­

tdmaticae (J). 
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VI.- CUADRO CLINICO 

La iniciaci6n de la eintomatoloeia puede uer -

variable dependiendo de lR edad de preeentnci6n 

siendo la más frecuente entre loa 5 y 15 añoa, pue­

de presentarse al nacer o antes del nacimiento, y -

estos casos comnrenden un grupo heterogéneo con al­

gunos subtipos eenecialee (13), pero puede manifes­

tarse incluso hasta la tercera o cuarta década de -

la vida. 

Las manifestaciones pueden incluir dificultad­

para la marcha o el uso de zapatos, calambres muse~ 

lares en piernas y parestesia. 

La' atrofia muscular es de predominio distal y­

aimétrico siendo característico encontrar las pier­

nas hipotr6ficae dietalmente, siendo inicialmente -

afectados loe m6sculos peroueoa y la musculatura i~ 

tríneica de loa pies. La primera deformuci6n ee u­

sualmente el pie equinovaro con rápido desarrollo a 

pie cavo como resultado del desequilibrio muscular­

(17). 

El contraste entre loe muelos gruesos y laa -

piernas delgadas con loe dedos de loe pies en garra 

da el aspecto caracterietico de botella de Champaña 

invertida a lo que algunos autores la han denomina­

do piernae de aveetruz, 

Mae tarde la atrofia se extiende hacia el - --
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Compartimiento anterior y abe.rea loa múuculoe tibi­

al anterior y extenoorea de loe dedos, el puciente­

preaenta una marcha de dedoo a talón obeervándoae -

la deformidad cavovara de los pies y dedos en garra. 

Con el progreso de la enfermedad aparecen contract~ 

rae en JJarticular la deformidad equina del tobillo. 

Loe reflejos tondinoaos profundos ee encuen- -

tran disminuidos de intensidad o faltan, el primer­

afectado ea el reflejo aquileo seguido por el refl~ 

jo del radial cuando eató.n afec·to.dae lae extremida­

des superiores. 

Suelen conservarse bien loe reflejoo rotuliano, 

bicipital y tricipital. 

La asociación entre neu1·omiotonia y la enferm.!!. 

dad de Charcot-Marie-Tooth puede ser máe común de 

lo que se ha considerado anteriormente ya quo los -

calambres muaculu1'es ae han reportE:tdo como la mani­

festación de estos desordenes (20). 

La exploración sensitiva puede descubrir áreas 

de hipoestesia y baje sensación vibratoria y de po­

eioi6n o absoluta aneetecia en pequeftaa áreas (17). 

No hay ataxia, el tono de los esfínteres ea normal­

encontrando el intelecto de loe pacientes sin alte­

racionea; con un coeficiente intelectual normal. 

En una etapa subsecuente se afectan lea extre­

midades superiores en ln mayoría de loe casos- - --
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ocurren en el momento on que ya ha.y atrofia. de laa­

pantorrillas y atrofia aimétrica de los mdsculoo i!!_ 

trínsecon de loo pies. La alteraci6n característi­

ca de las manos ee deformidad ligera en garra, la­

cual puedo aer máe notable en loo canoa grnvcs en -

los cualao la oponici6n del pulgar se puede perder. 

Las musculaturas de los cinturones p61vico y -

del hombro asi como los mdoculoo de brazos no sue-­

len estar afectados, asi miomo loe mdeculoa de la -

cara y tronco eatan también exentos del problema, 

El resultado de estudios realizados confirma 

reportes clínicos de envolvimiento del nervio ópti­

co ooaaionalm~nte y representa una evidencia adioi~ 

nal de que la via central puede ser afectada en es­

te desorden del s!atema nerviooo periférico (2). 

Es frecuentemente asociada con enfermedad del­

coraz6n1 la baja incidencia. !le desordenes cardiácos 

en pacientes con la enfermüdad de Charcot-lúarie---'-­

Tooth ayuda a distinguir eeta enfermedad de la Ata­

xia de Friedreich's (15) (30). 

Deeordenes hereditarios como Beta-Talasemia y­

deficiencia de glucoaa-6-fosfato-dehidrogenasa son­

uaociadoa a la enfermedad de.Charcot-Marie-Tooth 

(16). 

El Keratoderma Plantar y la Enfermedad de -

Charcot-Marie-footh parecen estar geneticamente 



15 

naocindos y transmitidos como un gene dominante au­

tosomal ( 26). 

lleporte de un caso de mellizos oon enfermedad­

de Chnrcot-Marie-Tooth y Esquizofrenia en el que la 

trnnemicipon de la Enfermedad de Charcot-Mnrie- --­

Tooth es por un gene autosomal dominante y en el -­

cual la esquizofrenia no tiene evidencia clara de -

herencia (21). 

La asociación de Melanomn Maligno y la Enferm.!!_ 

dad de Charcot-Marie-'.l.'ooth se obaerv6 en 2 pacien-­

tes que desarrollaron melanoma maligno cuta.noo, es­

ta asociación de lllllbas enfermedades puede ser debi­

do a la casualidad pero cabe la posibilidad de una­

participaci6n de la cresta neural defectuosa o gen.!!. 

ticnmente determinado (11). 
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VII.- DIAGNOSTICO 

El diagnóstico en otro tiempo era augerido por 

la distribución simétrica y periférica de la atro-­

fia. 

No siempre son realizadas las observaoiones- -

tempranas, pero loa hallazgos de la exploración fi­

eioa oonoiatentes en una diominuci6n de la fuerza -

motora muscular y de loa reflejos osteotendinosoe -

sirven para un diagnóstico sugestivo o de valor pr~ 

nóstico sin pensar en que esto sea indicativo (17), 

El diagn6etioo es dificil al principio, si no­

exiete una e.aiiotrofia ruáe típica en loe anteceden-­

tes familiares o en loa hermanos y hermanas. La i­

dentificación ee más fácil ei el proceso ee extien­

de desde la extremidad a J.a parte media del miembro 

y cuando so observa una afección distal del antebr~ 

zo. El cuadro se completa con una arreflexia aqui­

lea y trastornos sensitivos ouperficialee y profun­

dos ( 37). 

La mayoria de lo.e pacientes son admitidos para 
- • 4 • 

tratamientos quirúrgicos de defQrmidadee de loe - -

pies producidas por la enfermedad, pero lo importa~ 

te eo hacer un diagnóstico clinioo preciso. Para -

hacerlo muchas veces es conveniente la perspicacia­

Y estar conoientee de las dificultades presentes P,!!: 

ra confirmar el diagn6etico clínico por estudios de 

laboratorio y examenee patol6gicos de esp~oimenes -
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de biopsia. La técnica más recientemente empleada­

ee el ueo de estudios Electrodiagn6eticoa que ayu-­

dan ne aobremanera a confirmar o descartar el diag­

nóstico clínico (6). 

Ea importante tomar en cuenta para el diagnóa­

t ioo que hay algunos subtipos especiales que se pr~ 

aentan al nacer (13). 

En estudios recientes se ha encontrado que en­

caaos en que no se tiene un diagnóstico de certe~a­

la biopsia del nervio aural proporciona información 

diagnóstica esencial corrigiendo diagnósticos fal-­

eos positivos y negativos (34). 

s~ ha encontrado que la determinación de la -­

presencia de la doble fracción Tau en focos ieoeléc 

tricoe no está característicamente asociada con niQ 

guna enfermedad pero ea frecuentemente más alta en­

pacientee con enfermedades hereditarias principal-­

mente en la enfermedad de Charcot-Marie-Tooth (27). 

Las observaciones ultraestructurales y citoqui 

micas en la enfermedad de Charcot-Marie-Tooth en mi 
croscopio electrónico mueo-tran resultados aimilares 

con la hipótesis de que en la enfermedad de Charcot 

Marie-Tooth hAredada dominantemente hay anormalida­

des de la estructura del axolema en adición a anor­

malidades de la vaina de mielina (35). 

Estudios inmunol6gicoe han demostrado una - --
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deficiencia selectiva de IgA asociada con elevación 

de IgM sin otras anormalidades significativas. El­

pstr6n inmunol6gico y la variedad de síntomas ougi~ 

re que una deficie~cia inmune puede ser casualmente 

relacionada a la enfermedad (36). 
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VIII.- ELECTROMIOGRAFIA 

La más reciente técnicn empleada ea el uso de­

eatudioe electrodiagn6aticoa que de sobremanera ªY.!! 

dan a confirmar o rehusar el diagnóstico clínico de 

la enfermedad de Charcot-Marie-Tooth motivo por el­

cual mencionaremoe en detalle a la electromiograf!a. 

La E1eotromiografía ee refiere al estudio d6 -

la actividad eléctrica que se origina en loa m6acu­

loe y que aoompafla a su actividad. Lae variacionee 

de potencial eon captadas por electrodos de aguja -

ineertos en un m6aculo esquelético; la actividad e­

léctrica puede hacerse aparente en un oaciloecopio­

de rayos catódicos y reproducida como sonido en un­

magnavoz para ser analizada eimultáne«mente de ma­

nera visual y auditiva (~2). 

Los potenciales eléctricos pueden ser registr~ 

dos. una vez que ae amplifican, en un oacilÓscopio­

do pluma como loa uoados en el electroencefalograma 

siendo empleadoo 011 estudios clínicos y permitir el 

registro simultáneo de muchos m6nculoe. 

El m&aculo estriado humano, funcionalmente es­

tá compuesto de unidades motoras en las cuales un -

axón de una motoneurona ( aeta anterior ) inervn mB 

~haa fibras muecularee. Cientos de fibras muscula..; 

rea páeden estar incrv~das por unn sola unidad mot~ 

ra, responden inmediata~ente a la estimulación ~~~-
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adecuada con un patrón de todo o nndn. La interac­

ci6n de múltiples unidades motoras puede producir -

u.na ejecución motora relativamente suave. Un incr!!_ 

mento de fuerza motriz resulta de la activación dc­

mayor número de unidades motoras o de la activación 

repetida de un número dado de unidades motoras. E1 

potencial de acción de un múaculo consiste en la ª:!:: 

mn de los potenciales de acción de muchas u.nidades­

motoras. El potencial de acción de las fibras mus­

culares normales se originan en las placas motorae­

y es disparado por un imouleo nervioso que llega a­

la unión mioneural. Luego se propaga a lo largo de 

las fibras musculares excitando la contracción. La 

contracpión en si no produce actividad el6ctrica. 

nos estudioe clínicos indicen que el músoulo -

normal en reposo no muestra potenciales de acción.­

En los movimientos simples, el m~eculo que se con;;..~ 

trae da origen a potenciaJen de acción mientras que 

su antagonista se relaja sin producirlos, Durante­

la contraoci6n diferentes porciones del mismo múac~ 

lo pueden descargar a frecuencias diferenteo y par­

te de él aparecer transitoriamente inactivas; en -­

lao contracciones fuort es muchas unidades motoras -

están activas produciendo numerooos potenciales de­

acci6n. El estiramiento peaivo se asocia con pote~ 

cinles de acción provenientes del músculo estirado, 

mayor estiramiento produce la aparición edicionai -

de potenciales de acción en el músculo antagonista. 
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La mayoría de loe potenoialeo de lao unidades­

motorsa tienen forma bifásica o trifásica oimple 

con una amplitud de 0.5 - 2 mV y una duraci6n de 3-

a 15 maeg pueden encontraros potencialeo menores en 

loe mdeculos extrínsecos del ojo y faciales. 

Técnica.- Una aguja concéntrica (coaxial) uou­

almente de calibre de 24 y 3-4 cm de longitud o una 

aguja rígida de acero, monopolar, cubierta de plás­

tico o barniz aielante excepto en la punta, ea in-­

sertada e introducida por pasos a diferentes profua 

didadee en el m~oculo qua se estudie. En cada área 

se hacen observaciones de: 1- la actividad eléctri­

ca evocada en el m~aculo por la inserci6n y movimi­

ento de la aguja, 2- la actividad eléctrica de el -

m~eculo en reposo con la aguja estacionaria y 3- la 

actividad eláctriaa de las unidades motoras durante 

la contracci6n voluntaria. Varias inserciones de -

la aguja en diferentes partea do un mdsculo pueden­

eer necesarias para un análieis adecuado (~2). 

El Eleatromiograma Normal.- El músculo normal­

es eléctricamente silencioso cuando está en reposo. 

Una vez que la actividad de inseroi6n subsecuente -

a la colocaci6n de las agujas a terminado, loa ele~ 

trodoa no registran potenciales de acción. En ind! 

viduos muy tensos se necesita adiestramiento para -

llegar a este punto de completo relajamiento. Las­

oontracciones graduada8 lentamente permiten obser-­

var la forma en que la fuerza se acumula normalmente. 
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Cuando la contracci6n comienza aparece el potencial 

de una unidad motora. La forma característica de 

cada unidad motora será relativarnen·te constante y 

diferirá un poco de loe potenciales de otras unida­

des en número de fases, forma, duración, amplitud y 

frecuencia de repetl.ci6n ( 16). 

Conforme aumenta la fuerza de la contracción-­

entran más unidades motoras en acción y sus poten-­

ciales emniezan a colocarse uno encima del otro, 

La amplitud total de la oscilación ea de muchos mi­

livoltios. Obviamente, un músculo débil, son pocas 

fibran contrayéndose, producirá un potencial menor­

que el normal. La relajación gradual mostrará la -

desaparición, también gradual, de las unidades mot~ 

ras hasta que queden descargando unas. cuantas, lue­

go una y finalmente ninguna (16). 

~l músculo eaquel~tico puede ser estimulado a~ 

tificialmente para que se contraiga. El métódo que 

más se emplea en el hombre ea la aplicación de cho­

ques eléctricos a la piel que cubre el nervio motor. 

La forma de la respuesta dependerá del número de u­

nidades motoras activadas y del número recogido por 

los electrodos. El músculo normal responde a velo­

cidades tao altas de estimulación como aon las de -

25 por segundo, durante periodos por lo menos de 60 

segundos antes de que la disminución del potenoial­

de acción revele fatiga. 
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El Elec:tromiograma anormal.- Las deeviacionee­

de la normalidad ee deocubren por: 

l.- Aparición de irritabilidad excesiva al introdu­

cir la aguja de registro. 

2,- Presentación de una actividad espontanea duran­

te la relajación fibrilación y faociculación). 

J.- Alteración del tarnaflo y duración de loe poten-­

cialos de acción registrados durante laa contracci~ 

nea musculares o voluntarias sencillas o sucesivas, 

o bien provocadas eléctricamente. 

4.- Demostración de fenómenos especiales tales como 

miotonia, potenciales repetitivos (tetania) o bien­

un silencio eláctrico durante un aparente acorta- -

miento del músculo (contractura) (16). 

Las anor·malidadee electromiografioae en pacie,a 

tea con enfermedad de Charcot-Marie-Tooth revela la 

dieminuoión dramática de la velocidad de conducción 

y músculos potencialmente neuropáticoe. Eatae ano! 

malidades están correlacionadas regularmente oon la 

función del músculo, si bien la fuer~a del múeculo­

es sorprendentemente fuerte; Goodgold y Ebertein n~ 

taron que la disminución dramática de la velocidad­

de conducción no puede ser directamente relacionada 

a s!ntomns clínicos de severidad (9). 

Dyck, Lambert y Mulder estudiaron 157 miembros 

de una familia con atrofia muscular peronea. Cien­

to tres de los mismoo se habían sometido a exámenes 

neurológicos y electromiograficos. Cada uno de los 
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16 que tuvieron oruebas definidas de enfermedad de­

Charoot-Marie-Tooth durante la exploraci6n cl!nica, 

ten!an también oonducci6n lenta de los nervios mot~ 

res periféricos. Adem~a, siete pacientes que no t_!!. 

nían pr~ebae clínicas definidas de la enfermedad la 

tenían también. Concluyeron que la determinación -

de la conducción lenta era un método valioso para 

identificar loa portadores del rasgo de la enferme­

dad por lo menos en esta familia (35). 



25 

IX.- CAUSAS DE LA DE!'Onb!IDAD 

cauaae de la deformidad en miembros inferiores 

en pacientes con la enfermedad de Charcot-Marie- -­

Tooth. 

En el pie normal oxiete un equilibrio altamente­

diferenciado, en el cual ligeros cambice de una pa~ 

te repercuten sobre la totalidad de la postura del­

pie o eea eobre eu forma. Las alteraciones muecul~ 

reo y ligamentos (entre ellas lae causadas por par! 

lieie o leeionee) ocacionan en primer lugar un de-~ 

fecto en poeioi6n. Eete produce a su vez una carga 

inadecuada en hueeoe y articulaciones que a la vez­

puede originar un crecimiento def ectuoeo en el es-­

queleto, Por ello es de gran importancia reconocer 

el momento en que empieza a manifestarse la onferm~ 

dad e iniciar oportunamente un tratamiento adecuado. 

Las alteraciones del equilibrio muscular traen, p~ 

ea, mayores consecuencias en un esqueleto en creci­

miento que en un eaqueleto ya desarrollado~ 

Causas del varo: En ln enfermedad de Charcot- -

Marie-Tooth la deformidad habitual a nivel del pie, 

eo un cavo varo. Loe mdeculoe peroneoe carecen de­

fuerza o esta es insuficiente, la fuerza de tibial­

poeterior y la del tricepe eural están dentro de lf 

mitee normales, ocacionando la deformación en varo. 

Caueae de loa dedos en garra1 Por efecto del -

antagonismo entre los músculos flexoree y extensores 
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del pie, loa dedos se doblan en garra. La primcra­

falange oe eleva al cenit, ea casi vertical y hacen 

presión sobre la cabeza metatareina:· correspondiente. 

Las cabezas descienden creando un desnivel que fij~ 

rá la retracción secundaria de loe másculos y de -­

las aponeurosio plantares. 

El pie cavo aborda el suelo por el ta16n ante­

rior, la prominencia plantar del primer metatarsia­

no le obliga a girar en supinación lo cual es oca-­

oionado por una acción normal o por hipertrofia de­

los másoulos tibial anterior y posterior. 
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X.- HAI,LAZGOS PATOLOGICOS 

En la enfermedad de Charcot-!l!nrie-Tooth lao o­

piniones sobre cambios patol6gicoe en el músculo ~­

son muy variadas, no obstante como loe cambios en -

el músculo son neuropáticos, miopáticoe o mezcladoo. 

Brodal y oolaborndoree sitúan que ol cuadro histoli 

gioo ee compatible con lcoiones neuropáticao tempr~ 

nas en el curso de la enfermedad. Posteriormente -

loe cambios son indistinguibles de aquellos presen­

tes en la Distrofia muscular (6). 

La lesión primaria eo asumida por Bowden y 

Gutmann al observar una degeneraci6n de las células 

del aeta anterior con degeneraci6n periférica de -­

nervioo motores. En la médula espinal puede haber­

p6rdide. secundaria de las célulao del cuerno ante-­

rior y der,eneración de las raíces y columnas poste­

riores. Estos miemos autoreo sitúan que no puede -

diferenciarse entre miopatia primaria y eecundaria­

solamente por el estudio de las fibrae musculares.­

La diferenciaoi6n eolamen·te oe hace cuando se obse_!: 

va la 1nervac16n del músculo (6). 

~n un estudio diferencial de las miopatias pri 

maria y aecundsria por medio de biopsias, se esta-~ 

blece que los nervios pueden estar vaoioo o conten­

gan fibras normales y tubos Schwann vacios no obs-­

tante oca6ionslmente contienen fibras nerviosas -~-
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degeneradno esto indica que algunas de las célulao­

dcl aatn anterior no sufren cambio e in·everaibles -

~ero eon capacea da mandar fuera nuevos nxonea. 

En tinciones especiales para cilindroejee y 

mielina para revelar la evidencia de cambios patol~ 

gicos muestran una degeneraci6n mucinoea poco maro~ 

da del endoneuro. Esto es muy sobresaliente poro -

no significativo especific!_lmente pueato que cambios 

similares son observados frecuentemente en seccio­

nes de nervios perifáricoa. 

Se han encontrado cambios atr6ficoa en fibrae­

muacularee con proliferación blástica e infiltra--­

oi6n de c6lulas grasosas y la casi total desapari-­

oi6n dei patrón muscular normal, La etiologia de -

la destrucci6n y el mecnniemo del patr6n selectivo­

no es claro (17). 

En un estudio estructural fino de 32 biopeias­

de m~aculo eequel~tico en pacienteo con la enferme­

dad de Charcot-Marie-Tooth para la presencia de va­

sos oe concluye que loa vasos pueden ser derivadoa­

de dermis adyacente o del epineuro loe cuales oca-­

~ionalmente los contienen, o puede reflejar una al­

teración no especifica en el endotelio. El signif! 

cado de esta presencia en el mdaculo esquel~tioo ee 

desconocido (10). 
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XI.- DIAGNOSTICO Dil'ERENCIAL 

Se deben tomar en cuenta lna eiguienteB entid~ 

dea ya que estas presentan caracteriaticas oimila-­

rea en su preaentaci6n. 

Distrofia Muscular Distal. 

Entidad descrita en 1902 por Gowere, que ec -­

distingue por afección de loe múeculoa diste.loa de­

las extremidades, el trastorno ee considera raro; 

se hereda con carácter dominante y afecta a ambos 

sexos, la edad de preaentaci6n es entro loe 20 y 45 

arios. 

Loa mi1eculoe pequeflo" de la mauo son loa -priru~ 

rsruente afectados; en le. ex ~1-einldi>d inferlo:t• el tx·~ 

torno se inicia en loe músculos tibial anterior y -

de la corva, más tarde la debilidad ee extiende en­

aentido pr6ximnl con lentitud. La evoluci6n de la­

enfermedad ea relativamente benigna. 

Sindrome de Ruoey-L~vy. 

Está caracterizado por -pie cavo bilatern1 fam.!, 

liar y fa1ta de reflejos tendinosos profundos, es -

muy semejante n la atrofia muscular peronea; en op.!, 

ni6n de Symonds y Sbaw es una forma frustrada de la 

enfermedad de Charcot-Marie-Tooth, la conducci6n ea 

lenta en ambos traotornos. El temblor estático en­

las manos ea la característica definitiva de esta -

enfermedad. 
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En un eatudio reciente sobre diagnóstico de -

la enformedad de Ruaay-L6vy eo ancontr6 que compre~ 

de un grupo homogéneo con variaciones en la od!td -­

del ataque inicial y severidad de ln enfermedad (13~ 

Neuritis Intertiaticinl Hip~rtr6fica. 

Dejorine y Sottao en 1893 describieron una po­

lineuropntín familiar crónica de la infancia y ado­

lescencia. No ae conoce cu etiología. Joiner prop~ 

so un traetorno del metabolismo del piruvato no - -

siendo comprobado, los factores a16rgicos puaden d! 

sempeílar un papel importante en la patogenia. Los­

nervioa perif~ricoe están aumentadoe de tamaffo como 

resultado de,proliferacion de tejido conectivo poli 

neural ~ endoneural, Loe mdeculoa tienen atrofia -

de orígen neural. Lae menifeetaoionee clínicas eon 

dificultad para andar, la ~archa es retra~ada, el ~ 

niílo ea inestable, cae con frecuencia, ea incapa~ 

de correr. La anomalia de la marcha ee semejante -

a la de la marcha de eatepajfl. Pueden ocurrir tra.!!_ 

tornoe aenaitivoa subjetivos, paresteeiao y dolores 

de tipo fulgurante. Aparecen pies cavoe y debili~• 

dad muscular de extremidades superiores de dietribE 

oión distal. Hacia el final de la primera d~oada ~ 

parece contractura en flexión de loe dedoo y mUfle-­

cae. Le. escolioeie aparece durante el crecimiento­

rápido de la colwnnn vertebral al principio de la -

la adolecenoia. 
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La Electromiografia puede descubrir pruebas de 

atrofia muscular de origen neural con patrón de in­

terferencia reducido, existencia de potencialeo de­

fibrilaci6n y potenciales de acci6n que se prolon-­

gan con loa potenciales normales o polifásicos. D~ 

ben ejecutarse biopoias musculares y nerviosas para 

confirmar el diagnóstico por exrunen histológico de­

los tejidos. 

La evolución de la enfermedad es lenta con re­

misiones y exacervaciones. No hay tratamiento esp~ 

cifioo, ee han utilizado loo eateroides mejorando -

la eintomatologia en caeos graven o en exaservacio­

nee, hl tratamiento ortopédico consiste en ejerci­

cios de estiramiento pasivo y 1.100 de férulas noctu!: 

nas para prevenir el desarrollo de contracturao. 

En loa caeos avanzados puede estar indicado el sos­

t~n ortopédico de las extremidades inferiores, los­

pies cavos pueden requerir corrección quirlirgica.. 

Se ha encontrado un aobrediagn6stico de esta -

enfermedad debido probablemente a la inadvertencia­

de la alta. frecuencia de portadores eubclínicos en­

tre parientes en familia.e con la enfermedad de 

Charcot-Marie-Tooth, y se ha concluido que loa niv! 

lee de proteinaa en Líquido Cerebroespinal no aon -

de utilidad para la diferenciación de estas dos en­

fermedades (13). 

Ataxia de Priedreich. Ataxia. Eapinocerebolosa.-
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Hereditaria. 

Ea la máe comdn de lae ataxino cereb~loaae he~ 

reditarias, están afectadas las vías cerebeloaaa c~ 

mo las raquídeas, Bn la m~dula espinal hay cambioo­

degenerativoo de bacea espicocerebelooos dorsales y 

ventrales, haces corticoespinales y columna poete-­

rior. Las c~lulaa del cuerno anterior euel~n eer -

normales. En el cerebelo hay atrofia de c~lulas de 

Purkinaje y ndcleos dentados. No ee conoce la eti~ 

logia de la enfermedad, están afectados por igual -

varones y mujer·es. Ea hereditaria y suele ser tr";!!' 

mitida por un gene autoadmico recesivo. 

La inicinci6n de loe síntomas suele ocux·rir en 

la infancia entre loa 7 y 10 afl.oe pero n menudo es­

tan insidiosa que es dificil saber cuando apareci6-

el trastorno• El primer ointoma puede ser la mar-­

cha ineatab1e 1 el pequeño tiene tendencia a caer y­

tropezar, dificultad para dar vuelta de manera adb! 

ta durante muchos años estos e!ntomao progresan y .!!; 

parece ataxia de las extremidades inferiores. Du-­

rante la exploración se observan deformidades muse~ 

loeaquel~ticas caraoterieticas, la más comdn ee la­

esoolioaia de progreso lento, en región torácica, ~ 

loe pies tienen deformidad cava sim~trica con elev_!: 

ci6n notable del arco longitudinal, deformidad equ! 

na de la parte anterior del pie y dedos del mismo -

en maza. La aponeurosis plantar está contracturada 

en la mitad de los casos. La deformidad cava oon -
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con varo aumenta la incapacidad. En lns f&see ini­

ciales la deformidad cava es flexible y se puede e~ 

rregir de manera pasiva mediante elevaci6n de las -

cabezas de los metatoreionoe, la deformidad aumenta 

con el crecimiento y se vuelve fija, El desequili­

brio muscular es un factor importante en la patoge­

nia del pie cavo. La debilidad de loa mtisculos pe­

roneoe ea el dato más comdn en la exploración. Loa 

pies en maza eon resultado de debilidad de la muse.!!. 

latura intrínseca del pie cuya acci6n consiste en -

flexionar la articulaci6n metatarsofalángica. Los­

extensores largos hiperactivoe de loa dedos de los­

pies que están tensos como cuerda de arco, aoetie-­

nen loe dedos del pie en posición de maza. En una­

cornbinsci6n del desequilibrio muscular intrínseco y 

extrínseco la que causa el pie cavo. 

A la exploración física la marcha ea inestable 

y tien~ base ancha, el paciente se ladea y bambolea 

y coloca los pies en el piso de manera irregular, -

la postura es inestable y puede haber signo de 

Romberg positivo, siempre hay un grado mayor de at!!, 

xie en las extremidades inferiores que en lea supe­

riores. El lenguaje puede ser explooivo, arrastra­

do y entrecortado, loo nervios craneales son noruia­

lee; aparece nietagmo horizontal o rotatorio. Pue­

de aparecer tequicerdia y datos de insuficiencia -­

cardiaca, 
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Pronóstico.- La evoluci6n es de urogreso ooatonido 

hasta la incftpacidad, la iniciación terr:.prana ee de­

rnal. pronóstico, la duración media de la. enfermodfld­

ea de 16 años. No hay tratamiento especifico la -­

prevención y l.a corrección adecuada de las deformi­

dades de pica y columna ayudar4 a prolongar el pe~­

riodo de evol.uci6n. 

En investigaciones para parámetros inmunológi­

cos in vitre en pacientes no tratados con Ataxia de 

Friedreich y enfermedad do Charcot-blarie-Toot no -

se encontró desviación significante (25). 

La diferenciación de un caso que presentara e­

videncia de la enfermedad de Charcot-~arie-Tooth y­

de miopatía Rod-Nemaline se basó en el estudio de -

otros miembros de la familia, encontrandoee que la­

enfermedad de Uharcot-Marie-Tooth oe documentó en -

la familia mientras que lc.3 miembros de esta no pr.!!_ 

sentaron evidencia para le. miopat:!a de Rod-Nemaline 

(7). 

La diferenciación entre le Ataxia de Friedreich 

y la enfermodad de vharcot-Marie-Tooth ea dificil -

ya quo loa eetudioa electrofieiol6giooe en miembros 

superiores presentan dificultades considerables 

(28). 

Se estudio una familia con desordenes clínicos 

consistentes en Parkinsonismo Juvenil lentamente 
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progresivo con respuesta extensora y plantar, afta! 

mopl~gia externa y polineuropatia sensorial y moto­

r~ encontrandooe que no hubo consanguinidad en la -

familia (33). 
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XII. - TRATA~lIENTO 

El trata.miento lo podemoe dividir en conaerva­

dor puro a. base de fisioterapia. y el uno de ortesis 

y el mixto a base de trstllllliento quirdrgico y fiei,! 

trico. 

En la fase inicial es cuando esta indicado el­

tratamiento fisi~trico el cual tiene como finalidad 

mantener el equilibrio muscular a base de fortale-­

cer loe mdaculoe afectados e hipertrofiar loo que -

aun no han nido lesionados. 

En las formas evolutiva.e d~biles este trata- -

miento practicado con tenacidad puede proporoionar­

una eetábilidad temporal. Se recomienda realizar -

pruebas funcionales y electromiográficas periodica­

mente para valorar la evolutivilidad de la enferme­

dad. 

En loe casos avanzadon los procedimientos qui­

rdrgico s precisos ayudan no solo a corregir deform,i 

de.des sino que evitaran por un tiempo prolongado la 

formaci6n de nuevao. 

Entre las intervencionen quirdrgicas eobre te­

jidoe blandos (fascia, mdeculoe o tendonee) loe más 

usuales son: 

l.- Fasciotomia Plantar: cuando existe una - -
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oon·tracturn de la misma condiaionu.ndo un pie cavo,­

la t6cnice con la que hemoe obtenido mejorea resul­

tador; es la de Steindler por la desineerción que se 

hace de loa músculos plantares a nivel de la apofi­

sie del calcaneo, Pooteriorment~ se indican ejercl 

cios de estiramiento y el uso de un soporte metata! 

oa.l, 

2,- Alargamiento del tendón de Aquiles: cuya-­

finalidad ea de dar l.ongitud a eote tendón que ee -

encuentra acortado o en otras ocaciones contractur~ 

do condicionando l.a deformación en equino, depen-­

diendo del. grado de l.a deformidad aord la técnica -

empleada; si es un equino moderado (l.5°) baetard -­

con hacer un al.argamiento por deslizamiento ya sea.­

la técnica de Valpius o la de Hauoser. cuando la -

deformidad ce mde severa (20-30º) Bn recomienda J.a­

zetaplaatia acompaflada de una capsulotomia ampl.ia -

tanto a nivel. aub-ootragalino como en la tibio an-­

tragalina con el. objeto de lograr una buena reduc--­

ci6n del. aatragalo que se encuentra deal.izado hacia 

abajo bl.oqueando laa articulaciones. Posteriormen­

te se envin a medicina finica para efectuar ejerci­

cios de estiramiento del. tricepo eural, protegiendo 

la ciruCTia con el ueo de una orteaie por un periodo 

de 3 meses, 

3,- En ot1·03 cnsoa además de las cirugias - --
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anteriormente mencionadas hemos tenido necesidad de 

recurrir a lus tranoposiciones del tibial anterior­

al centro del pie (2a. cufta) con ln finalidad de -­

contrarestar au acción aupinadora e invcrtora y la­

dorsiflexi6n, requiriendo pooteriormente de fieia-­

tria para la buena función de la transposición pro­

tegiéndola ademáo con una ortcaia. 

4.- Cuando se presenta 1-a deformidad de "dedoa 

en garra" es recomendable ~ en nuestros cnaoa hemoa 

obtenido buenos resultados con la transposición del 

extensor comtln de loa dedos al cuello de loe meta-­

taraianoa oiguiendo la técnica de Corei-Farill con­

la que no solamente logramos levantar la cabeza de­

los metatarsianos sino también la reducción del es­

pacio interdigital por la debilidad de loa intero-·­

eeoa. En un 70~ de leo canoa la técnic~ que se re~ 

liza al mismo timepo ea la fnsciotomia plantar. 

5.- Cuando el paciente a alcanzado la madurez­

oaea del pie (12 a 13 años) y si persisten las de-­

formidadca se recomienda actuar quirdrgicamente a -

nivel oseo con lo que tendremos no solo una correc­

ción sino el objetivo principal ea el de dar uaa m~ 

jor estabilidad. Esta t~cnioa ea la que se conooe­

como tniple nrtrodeeia con eue distintas modifica-­

cionea dependiendo de la deformidad que ae vaya a -

corregir aai tenemos la técnica de Rayeraon la que-



ARTRODESIS DE HOKE 

B 



consiate en una simple limpieza de las carillas ar• 

ticularee para permitir una buena fuei6n oeoa, 

La técnica de Lambrinudi cuya indicación prin­

cipal ea cuando exiote un equino a nivel del ante-­

pie cuyo extremo anterior se va a insertar en un l~ 

cho previamente labrado en la 2a, cuila para elevar­

el a.ntepie, 



OPERACION DE LAMBRINUDI 

-· _,..,., -- .. 
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XIII.- CASOS CLINICOS 

Caso Clínico No. l 

Nombre.- P H O 
Edad 11 años 
Sexo Masculino 
Escolaridad.- Primaria 
Tiempo de Evolución.- 5 años 
Diagnóstico de Envio.- Pie Cavo Varo 

Sin antecedentes familiares para el padecimie~ 
to, producto del nrimer embarazo¡ normoevolutivo o~ 
~anido por parto eutoeico oon peeo al nacer de 3 Kg. 
Con hábitos higiénicos dietéticos adecuadon. Desa­
rrollo psicomotor normal. Sin antecedentes pato16-
gicoa de importancia para el padecimiento; el cual­
es detectado por la mndre el notar deformidad a ni­
vel de ambas ·piernas y pies. Refiriendo cansancio­
preco~ con el ejercicio, motivo por el cual ea en-­
viada pára valoración ortopédica. 

Exploración Pisica: la marcha la realiza en su 
fase de apoyo en la barrn lateral. A nivel de am-­
bas piernas se observa atrofia muscular, pie cavo-­
varo con dedos en garra. La fuerza muscular se en­
cuentra en 2+ a nivel de peroneos, tibial anterior­
y posterior en 3, Sin alteraciones en la senoibili 
dad, -

Hallazgos Electromiográficoa: se estudiaron 
los m~sculos peroneoa lateral largo, tibial ante­
rior y gemelos; encontrandose actividad de inser­
ción disminuida, patrón de reclutamiento incompleto, 
actividad de reposo con algunas fibrilaciones y on­
das positivas, potencial de unidad motora disminui­
dos en duración aumentados en voltaje, disminuidos­
en número y, de morfologia polifásica; siendo repor 
tado el estudio compatible con enfermedad de Char-:: 
cot-Marie-Tooth. 

Tratamiento realizado: Se envió a medicina fi 
sien para tratamiento fisiátrico y se indicó modif1 
cacionee para el uso de zapato. 



Caso Clínico No. 2 

Nombre.- R L M 
Edad .- 8 años 
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Sexo .- Masculino 
Escolaridad.- Primaria 
Tiempo de Evoluci6n.- 2 affoe 
Diagnóstico de Envio.- Dedos en Garra Bilateral 

No se refie1·en antecedentos familiares de im 
portancia, producto del 2o. embarazo norinoevolutivo 
parto eutosico; peeo al nacer 2.800 Kg. Hábitos h! 
giénico dietéticos deficientes en calidad y canti-­
dad. Desarrollo psicomotor inicia la marcha a loe-
2 aftas. Sin antecedentes patol6gicos de importan-­
cia. Padecimiento actual lo inicia a la edad de 6-
nñoo cuando la madre nota deformidad a nivel de loa 
dedos del pie quejandose el paciente de dificultad­
pnra correr, aei como incomodidad en el uso de zap~ 
tos. 

Exploración Física: La marcha la realiza con­
apoyo en barra lateral, con garra dinámica y difi-­
cultad para realizarla de puntas y talones observan 
doee durieiae sobre las articulacioneo interfalani!: 
cae. Fuerza muscular se encuentra en 2+ a nivel de 
peroneoa, tibial anterior y posterior en 3, Sin al 
terncionee en la sensibilidad. -

Hallazgos Elcctromiográficoe: Loe mdsculos e~ 
tudiados peroneo lateral corto, tibial anterior, ti 
bial posterior; actividad de inserci6n disminuida,­
patr6n de reclutamiento aumentado, actividad en re­
poso silencio el6ctrico, potenciales de unidad moto 
ra de morfología polifásica; siendo reportada la e: 
lectromiografía compatible con la enfermedad de - -
Charcot-Marie-Tooth, 

Tratamiento Realizado: Ejercicios de fisiote­
rapia en medicina física y modificaciones para el la 
so de zapato. 
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Caso Clínico Ko, 3 

Nombre.- D R L 
Edad 14 nñoo 8 meReo 
Sexo Femenino 
Escolaridad,- Secundaria 
Tiempo de Ji'Voluci6n.- 8 a.ñoo 
Diagnóstico de Envio.- Pie Cavo Varo Bilateral 

Sin antecedentes familiares de importancia, 
producto del primer embarazo normoevolutivo, con 
parto eutosico, peso al nacer 3,300 Kg. Con hábitos 
higiénico dietéticos adecu~doa. Deoarrollo peicom~ 
tor normal; con antecedentes de cuadros de amigdal! 
tie desde loe 3 años tratados a base de antibiotera 
pia. Padecimiento actual lo inicia a la edad de 6= 
años en que la madre refiere, deformidad a nivel de­
los pies motivo por el cual ée le indicó ejercicioa 
y uso de zapato ortop6dico 1 posteriormente refiere­
fatiga precos cuando corre o hace ejercicio, refi-­
riendo aumento de la deformidad de los pies. 

Exploración Fieica: La marcha la realiza en -
Sll fase de apoyo con la barra lateral no siendo po­
sible de puntas ni de tal6n, obeervandose atrofia -
muscular de las piernas y pies cavo varo severos y­
dedos en garra con durieias interfalangicas, La -­
fuerza muscular se encuentra en 2+ en peroneoa. ti­
bia1 anterior y posterior en 2+, sin alteraciones -
de 1a sensibilidad, 

Hallazgos Electromiográficos: Músculos cstud! 
ados peronco lateral largo, tibial anterior y geme­
los. Actividad de inserción normal, patr6n de re-­
clutamionto incompleto, actividad en reposo fibri1!> 
ciones, ondas positivas; potencial de unidad motora 
disminuidos en número, aumentados en duraoi6n y v.ol 
taje, Siendo compatible con enfermedad de Charcot': 
Marie-Tooth. 

Tratamiento Realizado: Quirúrgico, realizando 
se fasciotomia plantar y triple artrodesia en dos ': 
tie~pos quirúrgicos. 
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Caeo Clinico No. 4 

Nombre.- M A M 
Edad .- B añoe 
Sexo .- Femenino 
Escolaridad.- Frimaria 
Tiempo de Evolución.- l año 
Diagn6etico de ~nvio.- Pie Cavo Varo 

Antecedentes heredofamiliares negativoa para -
el padecimiento. Froducto del onceavo embarazo no~ 
moevolutivo, con peso al nacer de 4 500 Kg. Hábitos 
Higiénico dietéticos regularen. Desarrollo psicomQ 
tor inicia la marcha al año y medio con anteceden-­
tes patol6gicos fractura del olecrano izquierdo tr~ 
tado en forma conservadora. Fadecimiento actual lo 
inicia al observar la madre marcha anormal refirie~ 
do calambres a nivel de los pies, deformidad en -­
loe zapatos motivo por el cual se envi6 al servicio 
de Ortopedia. 

Exploraci6n Física: Marcha con apoyo en barra 
lateral no siendo posible do punta ni de talonee ºE 
servandoee varo de retropie, ee observan dedos en -
garra con quinto digitus varo, con hipotrofia de la 
masa muscular de ambas piernas. La fuerza muscular 
ae encuentra peroneoe en 2, tibial anterior en 3 y­
poeterior en 3, Sin alteraciones en la seneibili-­
dad, 

Hallazgos Electromiográficos1 Se estudiaron -
loe máaculos tibial anterior, peroneo lateral largo, 
gemelos, cubital anterior y oponente del pulgar. 
Actividad de lnseróión disminuida, patrón de reclu­
tamiento severamente disminuido, actividad en repo­
so silencio eléctrico. rotenciales de unidad moto­
ra disminuidos en voltaje y amplitud, Las veloci-­
dades de conducci6n motora francamente anormales en 
miembros inferioreo y disminuidas en los miembros -
superiores. 

Tratamiento: Fisioterapia, modificaciones al­
calzado y faociotomia plantar. 



Caco Clínico No. 5 

Nombre.- R P A 
Edad .- 12 Affoo 
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Sexo .- Femenino 
Escolaridad.- Primaria 
Tiempo de Evolución.- 9 alloa 
Diagnóstico de Envio.- Distrofia Muscular 

Antecedentes heredofamiliarco un hermano de 13 
Bfloo de edad con diagn6etico de distrofia muscular. 
Producto del tercer embarazo normoovolutivo, parto­
eutosico con peso al nacer.de 3 360 Kg. con hábitos 
higiénico dietéticoo adecuados. desarrollo poioomo­
tor1 ooetuvo la cabeza a loe 4 mesoo, se sentó a -­
los 9 meses o inicio la marcha hasta los 3 affoe. 
Antecedentes patológicoe Hepatitis a loo 11 afloo, -
padecimiento actual refiere la madre haber llevado­
s la paciente a reviei6n por el neurologo tomando -
en cuenta el-antecedente de un hermano con diagnós­
tico de enfermedad de Charcot-Marie-Tooth.aai mismo 
la madre notó dificultad extrema para la marcha, -­
con caidae frecuentes. Desde hace 2 efloe se detec­
ta recurvatum de ambas rodillas por lo que se le -­
practicó ostsotomia epifisiaria proximal de tibia -
tipo Inclan. Actualment~ las deformidades en ambos 
piou se han ido acentuando. 

Exploración Física: La marcha solo ea posible 
con muletao de tipo canadiense y el uao de aparatos 
ortopedicos largos, no ~udiendooo sostener por si -
oola. Se observa atrofia importante generalizada -
de ambos miembros inferiores con pies cavo importan 
tes dedos en garra con contractura de la faecia - = 
plantar. La fuerza muscular se encuentra peroneos-
1, tibial anterior y posterior en 2 sin alteracio-­
nes de la sensibilidad 

Hallazgos Electromiográficos: Se estudiaron -
loa músculos peroneo lateral largo, tibial anterior 
Y posterior encontrando actividad de inoeroi6n au-­
sente, patrón de reclutamiento eeveramente disminui 
do. actividad en reposo ausente y potencial de -
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unidad motora disminuido en voltaje y amplitud, 

Tratamiento Realizado: Medicina f!eica, uao­
de aparatos ortopédicos y muletae, oeteotomia de 
recurvatum a loa 9 al'los, actualmente fieiatr!a, 



Caso clínico No. 6 

Nombre.- R P F 
Edad,- J.3 años 
Sexo.- MascuJ.ino 
Eoc oJ.aridad. - Primaria 
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Tiempo de Evolución,- 10 añoo 
Diagnóstico de envio.- Distrofia MuscuJ.ar 

Antecedentes heredofamiliares una hermana de -
12 años con diagnóstico de enfermedad de Charcot- -
Marie-•rooth. Producto del 20. embarazo normoevoJ.u­
tivo con parto eutooico con peso al nacer de 3 200-
Kg, con hábitos higi6nico dietéticos adeouadoo. De 
earrollo psicomotor sostuvo la cabeza a loo 6 meses 
se sentó al afio de edad e inició le marcha a loo 3-
affos 3 meses. Antecedentes patológicos cuadros de­
amigdalitis frecuentes. Padecimiento actual refie­
re la madre que al notar flasidez generalizada aoi­
como el retrazo del desarroJ.lo psicomotor. eo revi­
zado por eJ. neurologo obscrvandose defc.,l'maci6n a ni 
veJ. de ambos miembros inferiores por lo que se ha :: 
manejado a base de moldee de yeoo y fisioterapia, -
desde hace 2 affos la madre refiere aumento de estae 
deformidades. 

Exploración física: T.n marcha no ea posible -
se ooetiene solamente de pie con la ayuda de mule-­
tas de tipo canadiense, oe aprecia hipotrofia gene­
ralizada de miembros superiores e inferiores con de 
formidad de pies cavo varo con contractura de la fa 
sia plantar, encontrando la fuerza muscular peroneoa 
1, tibial anterior y posterior en 2 1 ain alteracio­
nes de J.tL sensibilidad. 

Hallazgos Electromiográfioos: Se estudiaron -
J.os mdsculos peroneo lateral. largo, tibiaJ. anterior 
y posterior y gemelos; encontrando actividad de in­
serción ausente, patr6n de reclutamiento disminuido 
severamente, actividad en reposo ausente, potencial 
de unidad motora disminuido en voltaje y ampJ.itud, 

Tratamiento realizado: Medicina física, uso de 
muletas y aparato ortopédico. 
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XIV.- F.VALUACIO!I DF. CASOS CLINICOS 

Se estudiaron 6 casos de la consulta externa-­

del servicio de vrtopedia Pediatrica. 

Correspondiendo al sexo: 

Masculino 3 casos 50 % 
Femenino 3 cnaoo 50 % 

La edad varió entre loe 8 ní!os como mínima y -

14 ní!os como máxima. 

tes: 

Los diagn6oticoo de envio fueron los siguien--

Pi~e cavos 

Dedos en garra 

Distrofia Muscular 

3 casos 50 % 
1 caso 10 % 
2 caeos 40 % 

El tiempo de evolución y presentación de la -­

sintomatologia vnrió de 3 e.ílos a loe 14 al'loe según­

la edad en que ee efectuó el diagnóstico. 

Respecto al cuadro clínico la principal mani-­

f eetación fu~ la observación de las deformidades a·· 

nivel de loe pies, el retrszo en el inicio de la 

marcha y alteraciones en la misma, asi como cansan­

cio. 

Desde el punto de vinta electromiográfico los­

múeculos estudiados fueron: 

Peroneo lateral largo, tibial anterior, geme-­

los, sural, tibial posterior, cubital anterior y --
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posterior y opon•nte del pulgar. 

Reportando: 

Actividad de Inaerci6n: 

Disminuida 6 casos 100 ~ 

Patrón de Reclutamiento: 

Severamente disminuido 4 casoe 

Disminuido 2 casos 

Actividad en Reposo: 

Silencio el~ctrico 4 caeos 

Potenciales de Unidad Motora: 

Disminuidos en altura y voltaje 6 caeos 

Neuroconducci6n1 

Nervio Sural­

Mediano.izquierdo 

Cubital.izquierdo 

6 casos 

4 caeos 

4 caeos 

Todos loa hallazgos fueron reportados como CO! 

patiblea para la enfermedad de Charcot-Marie-Tooth. 

Bn 2 caeos se lee practio6 biopsia de mdsculo­

eetriado encontrandose mdsculo estriado dispuesto -

en haces entre los cuales se encontraron fibras mu~ 

culares rodeadas por tejido conjuntivo laxo y atro­

fia focal de haces. 

Inicialmente el manejo fu~ conservador puro a­

base de fisioterapia y el uso de aparatos ortop6di­

coe y modificaciones al zapato consistente en fase! 

otomia plantar tipo Steindler más ATA. 



US!S 
DE 1.A 

NO DEBE 
BIBUOTWA 

En l caso ee practicó la fasciotoroia plantar, alar­

gamiento del tendón de aquilea y posteriormente ar­

trodeaie de amboe pies con la técnica de Rayeraon. 
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CONCLUSIONES 

1,- La enfermedad de Charcot-Marie-Taoth ea un pad~ 
ciml.enta que frecuentemente ee detecta. en.tre -­
loa 5 a 15 años. 

2.- No predomina en ningun sexo. 

3.- Tiene un patr6n hereditario variable, puede he­
redarse como un rasgo autoa6mico dominante, au­
tosómico receaivo o re~enivo ligado al sexo. 

4.- Del patrón hereditario dependen la edad de ini­
cio y la gravedad de la evolucidn clínica. 

5.- Loe antecedentes familiares pueden existir, pe­
ro a veces no loa habra. 

6.- Sue manifeetacionea eon: Atrofia muscular de 
predominio distal y simétrico principalmente a­
loe mdeculos peroneoe y musculatura intrinaeoa­
de loe pies. 

1.- La primera deformación ea usualmente el pie e-­
~uinovaro con rápido desarrollo a pie cavo como 
resultado del desequilibrio muscular. 

8.- En las etapas avanzadas se afecta a miembros B_!! 
periorea. 

9.- El problema diagnóstico radica en el desconoci­
miento de la enfermedad siendo remitido al Méd.! 
oo Ortopedista en etapa avanzada cuando ya se -
han inetalcdo las deformidades con repercuci6n­
en la marcha. 

10.-El estudio electromiográfioo ayuda a corroborar 
el diagn6stico y valorar e1 grado de afección. 

11.-La finalidad del tratamiento ea evitar deforma­
cionee, disminuir la incapacidad funcional y C.!!. 
rreccidn de.las deformidades. 
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PRONOSTICO 

La enfermedad progreea con lentitud, con espe­

ranzas de vida de acuerdo a la edad de presentsci6n 

evolución clínica y manejo temprano. 

En una etapa temprana el reeultado ostiafscto­

rio sería el de mantener la función y apariencia de 

los pieo o áreas afectadas y que el paciente sea 

ambulatorio y libre de incapacidad. 

En una etapa tardía el enfermo ee debilita --­

gradualmente y termina por confinaree a una eilla -

o a la cama. 
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