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LA ENFERMEDAD DE CHARCOT-WMARIE-TOOTH

I.- INTRODUCCION

La enfermedad de Charcot-Marie-Tooth estd den-
tro del grupo de las neuromiopatfas, en las cuales-
ee incluyen une serie de alteraciones a nivel de -
nervios periféricos, rafices nerviosas motores y 8 -

menudo en la médula easpinal,

El proceso de esta enfermedad es de progreso -
lento teniendo Bu iniciecién despiés de la primers=
infancia y afecta al comienzo y de unk manera olec-
tiva los mdisculos de extremidades inferiores, dise-

minandose subsecuentemente hacia manos y antebragos.

Sa caracteriza por atrofim de ciertos grupos -
musculares en particular los peroneos y misculos in

trinsecos de pies y manos.

El dimgnéstico es diffecil al prineipio de 1la -
enfermedad, 8i no existe una atrofin méds tipica en-

los antecedentes familiares en los hermanos y herma
nasg, ’

Se ha vioto mayor incidencie en los varones —-
que en los nujeres,

Su frecuencle es muy varieble, en algunas go-—-
nas geogréfices es rara; encontrendose 8algunos Coe-
nos ocacionales.



En otras regiones como los paises Escandinavos
es una de laz enfermedades degenerativas més comu-—
nes del Sistema Nerviocso Cehtral. La raza negra pa

rece estar exenta de ella.



IY.-~ ANTECEDENTES HISTORICOS

Charcot y Marie originalmente describieron la-
enfermedad como una atrofia muscular progresiva, o=
principiando en pies y piernas y afectando las ma--
nos y entebrazos solamente después de un lapso de ~
varios afios. Su opinidén fué busada gsobre le obser-
vecién personal de 5 pacientes; en adicién, de una-
revisidn de la literaturas, ellos encontraron un to-
tal de 7 casos, en 4 diferenteas familias, En su te
Bis de Cambridge de 1886, Tooth descfibe 1a enferme
dad independientemente en la observacibn personal -
de 5 capos. El enfatiza 1la frecuencis con la cusl-
el misculo peroneo es ai@cado primeramente ¥ propo-
ne el titulo "Atrofia muscular nrogresive de tipo -
peroneo®. Herringham proyecta el aspecto genético-
en 1888, reportando un estudio de 4 generaciones en
una familia en la cual sélo fueron afectados los va

rones (17).

Desde ese tiempo numerosoe escritores han dee-
crito uno o mds rasgos nuevos. En 1926, Rusey y -
Lévy consideraron tener una nueva eniidad en la que
encontraron cegsos de familias con pie de gurra y —-
con susencia de reflejos tendinosos. Symonds y - -
Shaw revisaron la literature en un esfuerzo de de-=
mostrar que estn entidad de Russy y Lévy era en Treg
lidad una forme frustrada de la enfermedad de Char-
cot-Marie-Tooth (17).



%S¢ ha enfocado considerable atencidn al aspec—
to d¢e transmisidén. Allan, con su materiel clinico-~
en 1338 describe que la enfermednd es debido a la n
nidad caracteristicea condicionada poxr un gene defeg
tuono particular, besado sobre un amplio estudio, -~
el presenta un patrén triple de herencia; Dominante,
Recesive ligado al mexo y Recesivo simple. Allan -
concluy$ gue el patrén de herencis determina la e~

dad de inicio y la severidad clinica.

Ford en 1937 describe un patrén de herencia si
milar pero encuentra solamente un ejemplo. Crank y
Reider reportaron una femilin adicional en la cual~
‘el resgo fué.ligado al sexo {17).

Schwartz, en 1944, revis$ otro caso en una fa=-
milia. En base a esta familia, cubriendo 5 genera-
ciones y 101 individuos de quienes 21 fueron afects
dos por atrofis del nervio, el concluye gtie la cons

dicidn no fué ligada al rexo y recesiva,

El tratemiento quirdrgico fué introducido por-
Miller en 1924 obteniendo resultados favorables al-
tratar 4 casos mediante estabilizacién y transferen

cia tendinosa.

En 1957 se introduce el estudio slectromiogri-
fico como un medio didgnéstico de gran utilidad en-

las etapas tempranas de la enfermedad.




III.- SINONIMOS DE LA ENFERMEDAD

Esta enfermedad ha recibido multiples nombres-—
desde su descubrimiento. Bn general en la literatu
ra mundial no se ha logrado estendarizar la denomi-
nacibén de la enfermedad a excepecidn de los apelli—-
dos de los medicosn descubridores, siendo conocida -

también con los siguientes sindnimos:

Sindrome de Charcot-Marie-Tooth

Atrofia Huscular Progresiva Neurédtica
Atrofie Muscular de Tooth
Atrofia Muscular Neuropdtica

Atrofia Muscular Peronea

En ¢l presente trabajo continuaremos empleando

el nombre de Enfermedad de Charcot-Marie-Tooth.




IV.- EPIDEMILOGIA

Su frecucncin es muy variable. En algunas zo-
nag gecgridficas es rara, con 8dlo uno o dos CAB08 =
al affo en las grandes eclinicas do neurologle, en --
tanto que en otras regiones como en los Paises Ra-w
candinavos es una de 1las enfermedades degenerativas
nés comunes del Sistema Nervioso Periférico. En ~—
nuestro medio se detecta un promedio de 6 a 8 pa ——
cientes por afio.

Betd afectado mds & menudo el sexo masculino--
que el femenino, sin que esto ses vAlido, pues los

factores gendticos son los determinantes.

Seédn Jacobs y Carr, la raga negra parece ¢s8—-—
tar exenta de la enfermodad (23).

En el Heospital de Ortopedis de CArolina del ——
Norte fueron examinados sproximadamente 3000 pacien
tes de raza negra por afecciones ortopédicas, no Be
observé ningdn caso positivo de Atrofia Muscular de
tipo Perone&. Ni se ha encontrado en la literatura
referencis en la occurrencia, Miruish reporté una -
familie de Sud Africe, sin mencién de raza, se dedn
¢ce por el nombre que es familia de deacendencia Ho-
landesn. El autor concluye, que la raza negra estd’
exenta de esta afeccidn hereditaria.

Este factor hereditario es diffcil de evaluar;



Le consanguinidad en el negro es mds que en la
raza anglosajona, ILa multiplicidad de reportes de-
todo el mundo indican que no existe otra raza exen-

ta a la enfermedad (17).



V.~ PFACTORES GENETICOS

L2 mayor prrte de los rasgoes caracterfsticos -
de la enfermeded de Charcot-larie~Taoth pertenccen~—
& un patrén fomilisr. TEstos rasgos reconocidos vor
muchos autores y corroborados en la literaturs re--
ciente hablan de un factor bereditario varisble en-
el cual el modo de transmiciédn puede ser: Autosdmi-

eo Dominante, Autosémico R2ocesivo y Ligado al gsexo.

De las tres formas de trunswisidn un patrén —-
dominante o recesivo es nfs comin, el ligudo al se-

x0 es el menos frecuente.

El modo de trapsmisién, yr asea dominaate, rece
sivo o ligedo 8l sexo, determina la severidad de la
enfermedad y edad de atague, esto Tud blen descrito
por Allan's, quien sitda gue la enfermedad de Char-
cot-Marie~Tooth es condicionada por un gene defec~=
tuoso particular (6).

Rl patrén hereditario sutoudmico dowinante, la
enfermedad se presenta en la edad adultia notificdn-
dose el comienzo de la enfermedad a loa 30 afios con
capacidad de realizar actividades normales hasta P
sados los 70 nfios, la atrofia so presente en forma~
suave o sclenmente pies cavos (17). Los individuos-
que la nadecen todos ellos son heterocigotos y reci
ben el gene defectuosodel padre o madre afectndo, «

el par de genes une bueno y otro malo causan, un -




ataque de invalidez medio (17).

Cuando el rasgo es autosémico recesivo el pa--
ciente récibe un gene defectuonso de cada uno de los
padres y son homocigotos. La intensidad de 12 en--
fermedad es muy severa y el ataque es tempréno, la-
atrofia comienza antes de los 8 rfios de edad ¥y en =~
la segunda decada llega a ser gin eaperanzas invéli
do. FEsto explica la relacién de patrén hereditario

a la severidad e¢lirica y edad de ataque (17).

Los pacientes afectados por un rasgo ligado al
sexo redciben un gene defectuocso de la madre, la -
cual es portadora y un gene inopuesto del padre que
es normal por consiguiente las manifestacliones e¢li-
nicas son mds tempranas, el nific presenta atrofia -
peronea antee de los 4 afios de edad y en la megunda
década presenta incapacidad importenve con afeccidn
a los mienbros zunerioreas, pudiendo realizar traba-
joms B80lo con el uso de muletas o se encuentran pose—

trados en cama (16).

Una familia con historia positiva en aislado -
no debe ser interpretada como evidencia de la enfex
medad. Hey otras neuropatias que también presentan
patrén hereditario, ademds ocurre en la misma fami-
lia con la cnfermedad de Charcot-Warie-Tooth, 81 —-—
blen la Ataxia de Friederich's es una enfermedad de
neurona motora es el cjemplo mde comin como se verd

mds adelante al hablar de diagnéstico diferencial.
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Yo solamente estas dos enfermedndes siguea un-
petrén herediturio y ocurren en la misma familie, -
también presentan las mismas caracteristicas de de-
formidad del nie. En realidad, sdélo son dos de un-
grupo de enfermedades heredofamiliares las cufles -~
tienen raagos comunes y representan veriantes de -

una enfermedad.

Lucas y Foster sitdan que la Bafermedad de - -
Charcot-larie~Tooth, Ataxi; Espinocerebelar y posi-
blemente la distrofia muscular son variantes de uns
predisposicién hereditaria comin a una degeneracidn
neuromuscular y pueden encontrarse cuadros clinicos

y patolégicos mezclados (6).

La ocurrencia del gene dominanie autosomal en-—
1z enfermedad de Charcot-Marie-Tooth puede ser apro
ximademente 10 centimorgans de el Duffy Locus en el
brazo de el cromosoma I. Requiriéndome estudios a-

dicionales para confirmar estows hallezgos (4).

Pryns y colaboradores concluyerén que existe -
un gran parentesco con la herencia ligada al sexo ¥y
una manifestacidn clinice parcial con incapacidad—-
funcional moderada y disminucidn en la velocidad de
conduccidén nerviosa demostrando estes caracteristi-
cas en un grupo de mujeres heterogicotas afectadas-
por la enfermedad {24). Se ha visto que en descen~
dientes homocigotos los rasgos clinicoe pueden ser-
gimilares a la descripcidn clésica de la enfermedad

it g
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de Dejerine Sottas, estos dencendientes son procrea
dos por heterocigotos para gene dominante de la en-
fermedad de Charcot-Marie-Tooth (19).

Los estudios elecirodiagndésticos en los padres
de los nifios afectados con Charcot-Marie-looth son-
importantes para identificar la herencie dominante-

de esta cnfermedad (32).

Bs necesario tener cuidado cuando se consultan
casos masculinos aislados por que las mujeres afec-
tadas vor el genotipo dominante autosomal son asin-

tématicaas (3).
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VI.- CUADRO CLINICO

La inicimcién de la sintomatologia puede ser -~
variable dependiendo de lr edad de presentacidén --
siendo la mds frecuente entre los 5 y 15 afios, pue-
de presentarse &1 nacer ¢ antes del nacimiento, y -~
estos casos comprenden un grupo heterogeneo con al-
gunos subtipos esvecimles (13), pero puede manifes-
tarse incluso hasta la tercera o cuarta década de -
la vida.

lLas manifestaciones pueden incluir dificultad-
vara le mercha ¢ el usoc de zapatos, calambres muscu

lares en plernas y parestesis.

La atrofis muscular es de predominio distal y-
aimétrico miendo caracteristico encontrar las pier-
nas hipotréfices distalmente, siendo inicialmente -
afectados los misculos perouneos y la musculatura in
trinsica de los ples. La primera deformacidn es u-
sualmente el pie equinovaro con rédpido desarrollo a
pie cavo como resultado del desequilibrio muscular-
(17).

El contraste entre los muslos gruesos ¥y las -
piernas delgades con los dedos de los pies en garra
da el agspecto caracteristico de botella de Champaiia
invertida & lo que algunos sutores la han denomina-

do pilernas de avestruz.

Mas tarde la atrofia se extiende hacia el - —-
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Compartimiento anterior y aberca los misculos tibi-
2l anterior y extensores de los dedos, el pacliente-
presenta unge marcha de dedos & taldn observdndoge ~
la deformidad cavovare de los ples y dedos en garre.
Con el progreso de la enfermedad aparecen contruactu

ras en particular la deformidad equina del tobillo.

Los reflejos tendinosos profundog se encuen- -~
tran disminuidos de intensidad o faltan, el primer-
afectudo es el Feflejo aquileo seguideo por el reflg
jo del radial cuando estdn efectadans las extremida-

des superiores.

Suelen conservarse bien los reflejos rotuliano,
bicipital y tricipital,

La asociacidn entre neuromiotonias y la enferme
ded de Chercot-Marie-Tooth puede ser més comin de -
lo que se ha considerado enteriormente y4 que los -~
calambres musculeres se han reportado como lg mani~

featacién de estos desordenes (20).

La exploracién sensitivo puede descubrir dreas
de hipoestesin y baja sensacién vibratoria y de po=-
sicién o abwoluta anestecla on pequeiles dreas (17).
No hay ataxiam, el tono de los esfinteres es normal-
encontrando el intelecto de los pacientes sin alte=
raciones; con un coeficiente intelectual normal.

En una etrpe pubsecuente se afectan las extre-

midades superiores en la mayoria de los cag80Bw = ==
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ceurren en =1 momento en que ya hay atrofia de las-
pantorrillas y atrofia simétrice de los mésculon in
trinsecos de los ples. La alteracidn carmcterismti-
ca de las manos es deformidad ligera en garra, 1lo-
cual puede ser mds notable en los casos graves en -

los cuales 1a oposicidn del pulgar se puede perder.

Las musculaturas de los cinturones pélvico y ~
del nhombro asi como los mdmculos de brazos no Bue--
len estar afectados, asi ﬁiamo los mdisculos de lm -

cara y tronco estan también exentos del problema.

El resultado de estudios realizados confirma -
feportes clinicos de envolvimiento del nervio Spti-
co ocasionalﬁpnte Yy representa una evidencie adiocig
nal de que la via central puede ser afectada ;n e~

te desorden del sistema nervioso periférico (2).

Es frecuentemenie asoclada con enfermedad del-
corazén, la baja incidencie de desordenes cardidcos
en pacientes con la enfermedad de Charcoi-Marie—-~<m
Tooth amyude a distipguir ecta enfermedad de le Ata-
xia de Friedreich's (15) (30).

Desordenes hereditarios como Beta-Talasemin y=-
deficiencia de glucosa-6-fosfato-dehidrogenasa son-
asoclados a la enfermedad de Charcot-Harie-Tooth ~-

i

(16). :

El Keratodorpa Plantar y la Enfermeded de - -
Charcot-Marie-Tooth parecen estar geneticamente _ ~
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asociados y transmitidos como un gene dominante au-—

tosomal (26).

Reporte de un caso de mellizos con enfermedad-
de Charcot-Marie~Tooth y Esquizofrenia en el que la
tranamicipon de la Enfermedad de Charcot-Mariew —w-—
Tooth es por un gene autosomal dominante y en el -
cual la esguizofrenisa no tiene evidencia clara de -

herencia (21},

La asociacifn de Melanoma Maligno y la Enferme
dad de Charcot-Marie-looth se observé em 2 pacien—-
tea que desarrollaron melanome maligno cutanoco, es-
ta asoclacidén de ambas enfermedades puede ser debi-
do a la casualidad pero cabe la posibilidad de una-
participacidn de la cresta neursl defectuose o gene
ticamente determinado (1l).
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VII.- DIAGNOSTICO

El diagnbatico en otro itlempo ere sugerido pox
1a distribucién simétrica y periférica de 1la atro--
fia.

No siempre gon reazliztdas las observaciones- =
tempranas, pero los hallagzgos de la exploracidn fi-
sica consistentes en una disminucidén de la fuerza -
motora muscular y de los reflejos osteotendinoscs -
sirven pare un diegndstico sugestive o de valor pro
néstico Bin pensar en que egto sea indicativoe (17).

Bl diagnéstico es diffeil al priacipio, ai no-
existe una amiotrofie nde t{pica en los anteceden--
tes fumiliares o en loa hermenos y heremgnes. La 1-
dentificacibén es més fdcil si el proceso se oxtien-
de desde la extremidad a la parte medis del miembro
y cuando se observa una afeocién distal del antebra
z0. Bl cuadro se complete con una arreflexia aqui-
lea y trastornos sensitivos superficiales y profun-
dos (37).

La mayoria de los pacientesvaon admitidoa para
tratamientos quirdrgicos de deformidades d® los - ~
pies producidas por la enfermedad; pero lo importan
te 68 hacer un diagndéstice clinico preciso. Para -
hecerlo muchas veces es conveniente 1la perspicacin-
¥y estar concientes de las dificultades presentes P2
ra confirmar el diagnéstico clinico por estudios de

lﬁhorator;o y examenes patoldgicos de esploimenes -
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de biopsia. ILa técnica mds recientemente empleada~
es el uso de estudioe Electrodimgnésticos gue ayu--
dan de sobremanera a confirmar o descartar el diag-
néstico clinico (6).

Es importante tomar en cuenta para el diagnés-
tico que hay algunos subtipos especimles que se pre

sentan al nacer (13),

En estudios recientes se ha encontrado que en-
cas800 en que no se tiene un diagnéstico de certega=-
la biopsia del nervio sursl proporcioaa informacién
dingnéstice esencial corrigiendo diagndsticos fal--
so8 positivos y negativos (34).

Se ha encoatrado que la determinacién de la -~
presencia de la doble fraceidén Tau en focos isoeléc
tricos no estd caracter{sticamente asociada con nin
guna enfermedad pero es frecuentemente mds alte en-
pacientes con enfermedades hereditarias principal--

nente en la enfermedad de Chercot-Marie-Tooth (27).

Las observaciones ultraestructurales vy citoqui
micas en la enfermedad de Charcot-Marie-Tooth en mi
croscopio electrénico muestran resultados similares .
con la hipbtesia de que en la enfermedad de Charcot
Marie-Tooth heredada dominantemente hay anormalida-
des de la estructura del axolema en adicidén a anor-~
malidades de la vaina de mielina (35).

Estudios inmunolégicos han demostrado una ~ -



i8

deficiencie selectiva de Igh msociada con elevacidn
de IgM ain otras anormalidades significativas. El«
patrén inmunolégico y la variedad de sintomas pugle
re que una deficieﬁcia inmune puede ser casualmente

relacionada a la enfermedad (36).

4 et it e
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VIII.~ ELECTROMIOGRAFIA

La mAs reciente técnica empleada es el uso de-
estudios electrodisgndsticos que de sobremesnera ayu
dan 2 confirmar o rehusar el diagnéstico clinico de
la enfermedad de Charcot-Marie-~tooth motivo por ei-

cual mencionaremos en detalle £ la elesctromiografia.

Ia Blectromiografim se refiere al estudio de -
la actividad eléctrica que se origina en los méscu-
los y que acompafia 8 Bu éctividad. Las variaciones
de poténcial son captadas por electrodos de agujsa -
insertos en un midsculo esquelético; la actividad e-
léctrieca puede hacerse aparente en un osciloscopio-
de rayos oatédicos y reproducida como sonide en un-
magnavoz para ser analigade pimulténeamente de ma-
nera visusl y auditiva (22).

Los potenciales eléciricos pueden ser regisira
dos, una vez que se amplifican, en un osciléscopio-
de pluma como los usados en el electroencefalograma
siendo empleados en estudios clinicos y permitir el

registro simultdneo de muchos miasculos.

El mdsculo estriado humano, funcionalmente es-
td comﬁueato de unldades motoras en las cuales un -
axén de una motoneurona ( aste anterior )} inerva ma
chas fibras musculares. Cientos de fibras musculas
res pueden estar inervades por una sole unidad motg
rg, responden inmediantamente a la estimulacién :ia;
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pdecunda con un petrén de todo o neda. Le intersc—
cifn de miltiples unidades motoras puede producir —
una ejecucién motora relativamente suave. Un incre
mento de fuerza motriz resulta de la mctivacién de—
mayor nmero de unidades motoras o de la activacién
repetida de un nimero dado de unidades motoras. BE1
potencial de accidén de un mdsculo consiste en la su
mn de los potencimles de accién de muchas unidedes—
motoras. El potencial de Bceidn de las fibras mus—
culares normales se originan en las placas motoras—
y es8 disparado por un impulso nervioso que llega a-—
1la unién mioneural, Luego se propage a lo largoe de
las fibras musculares excitando la contraccidén. bLa

contraccién en ei no produce actividad eléctrica.

Los estudios clinicos indican que el mésouls -
normal en reposo no mueatra potenciales de accidn.-
En los movimientos éimples, el misculo que se con=-
trae da origen a botencia]es de accién mientras que
su antagonistae se relajm sin producirlos. Durente-
1la contraccidén diferentes porciones del mismo miscu
lo pueden descargar a frecuencias diferentes y pax-
te de 41 aparecer transitoriamente inactivas; en —-
les contracciones fuortes muchas unidades motores -
egtdn activas produciende numerosos potenciales de-
acecidén. El estiramiento pasivo se msocia con poten
cinles de accidn provenientes del misculo estirado,
mnayor estiramiento produce la aparicién adicional -

de potenciales de accién en el misculo antagonistas
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lLa meyoria de los potenciales de las unidadea-
motores tienen forma bifdsica o trifdsica simple --
con una amplitud de 0,5 - 2 mV y une duracidn de 3-
a 15 mseg pueden encontrarse potenciales menores en

los misculos extrinsecos del ojo y faciales.

Técnica.~ Una aguja concénirics (coaxial) usu-
almente de calibre de 24 y 3-4 c¢m de longitud o una
aguja rigida de acero, monopolar, cubierta de pléds-
tico o barniz aislante excepto en la punta, es in-—-
sertada e introducida por pasos a diferentes profun
didades en el misculo gue se estudic. En cada édrea
se hacen observaciones de: L- la mctividad elfctri-
ca evocada en el misculo por la insercidn y movimi-
ento de lp aguja. 2- la actividsad eléctrica de el -
misculo en reposo con la aguja estacionaris y 3- la
activided eléctrica de las unidades motores dursnte
la contraccién voluntaria. Varies 1nseiciones de -
la aguje en diferentes partes de¢ un misculo pueden-

ser necesarias para un andlisis adecuado (22).

Bl Electromiograme Normal.- Bl misculo normal-
es eléctricamente silencioso cuando estd en raposo.
Una vez que 1la actividad de insercifn subsecuente -
a la colocacidén de las agujas & terminado, los elec
trodos no reglstran potencimles de accidén. Bn imdi
viduos muy tensos se necesita adiestrumiento para -
llegar & este punto de completo relajamiento. Lasw
contracciones graduadaz lentamente permiten obser--

var la forma en que la fuerza se acumula normalmente
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Cuando 18 contraccidén comienza aparece el potencial
de una unidud motora. Le forma caracter{stica de -
cada unidad motora serd relativamente constante y -
diferird un poco de los potenclales de otras unida-
des en nimero de fases, forma, duracidn, amplitud y

frecuencia de repeticién (16).

Conforme aumenta la fuerza de la contraccidn--
entran nmds unidades motoras en accidn y sus poten-—-
ciales empniezan a colocarse uno encima del otro, =
La amplitud total de la oscilacidn es de muchos mi-
livoltios. Obviamente, un mdsculo débil, son pocas
fibras contrayéndose, producird un potencial menor-
que el normal. ILa relajacién gradual mostrard la -
desaparjcién, también gradunl, de las unidades moto
ros hasta que gqueden descargando unas cuantas, lue-

go una y finalmente ninguna (16).

Fl misculo eaquelético puede ser estimulado ar
tificialmente para que se contraiga. FEl método que
mén ge emplea en el hoﬁbre es 1a aplicacién de cho-
quea eléctricos a 1la piel que cubre el nervio motor,
La forma de la respussta dependerd del mimero de u-
nidades motoras mctivadae y del ndmero recogido por
los electrodos. El mdsculo normal responde a velo-
cidades tan altas de estimulacidn como son lag de =
25 por segundo, durante periodos por lo menos de 60
Segundos antes de gque le disminucidén del potencial-~

de acecidén revele fatiga.
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E1 Flectromiograma anormal.- Las deaviaciones-
de la normalided se descubren por:
1.~ Aparieidn de irritabilidad excesiva al introdu-
cir la aguja de registro.
2.~ Presentacidén de una actividad espontanesa duran-
te la relajecidn ( fibrilacidén y fapciculacidn).
3.~ Alteracidén del temaflo y duracidn de los poten~-
ciales de accidn registrados durante las contraccio
nes musculares o voluntarias sencillas o sucesivas,
o bien provocadas eléctricemente.
4,- Demostracién de fendmenos especiales tales como
miotonia, potenciales repetitivos (tetania) o bien-
un silencio eléctrico durante un aparente acorta- -
miento del mdaculo'(contractura) (16).

las anormalidades electromiograficas en pacien
tes con enfermedad de Charcoti~Marie~Tooth revela la
disminucidn dramética de la velocidad de conduccidén
y unidsculog poteﬁcialmente neuropdticos. Bstas anor
malidades estdn correlacionadas regularmente con la
funcién del misculo, si bien la fuerge del mipculo-
eg sorprendentemente fuerte; Goodgold y Ebertein ng
taron que la disminucién dramdtica de la velocidad
de conduccién no puede ser directamente relacionada

a sintomas clinicos de severidad {(9).

Dyck, Lambert y Mulder estudisron 157 miembros
de una familia con atrofia muscular peronea. Cien-
to tres de los misnos se habian sometido & exémenes
neuroldgicos y electromiograficos. Cada uno de los
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16 que tuvieron pruebas definides de enfermedod de-
Charcot-Marie-Tooth durante la exploracién clinics,
tenian también conduccidn lenta de los nervios moto
res periféricos., Ademds, siete pacientes que no te
nian pruebas clinices definidas de la enfermedad la
tenfian también. Concluyeron que la determinacién -
de la conduccién lenta era un método valioso para -
identificar los portadores del resgo de la enferme-
dad por lo menos en esta familia (35).
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IX.~ CAUSAS DE LA DEFORMIDAD

Caupap de 12 deformidad en miembros inferiores
en pacientes con la enfermedad de Charcot-Marie- —-
Tooth.

En el pie normal existe un equilibrio altamente-
diferenciado, en el cusl ligeros cambios de una par
te repercuten sobre la totalidad de la postura del-
pie o sea mobre su forme. Las alteracionee musculg
res y ligementos (entre ellas las causadas por pard
lisis 0 lesiones) ocacionan en primer lugar un de—s
facto en posioifn. Este produce & pu veg una cargs
inadecuadsa en huesog y articulaciones que & la vez~
puede originar un crecimiento defectuoso en el eg~-
queleto., Por ello es de gran importsncis reconocer
ol momento en que empieza a menifestarse la onferme
dad o iniciar oportunamente un tratamiento adecuado,
Las alteraciones del equilibrio musculer traem, pu
es, mayores consecuencias en un esqueleto en creci-

miento que en un esqueleto ya desarrollado.

Causas del vara: En la enfermedad de Charcot-— =
Marie-Tooth la deformided habitual & nivel del pie,
en un cavo Qaro. Los misculos peroneos carecen de-
fuerza o eats es insuficiente, la fuerza ds tibial-
posterior y la del triceps sural estdn dentro de L{

mites normales, ocacionando la deformacién en varo.

Causas de los dedoas en garrat Por efecto del -~

antagonismo entre los misculos flexores y extensores



M.Tibial antariar
M. Tibial  posterio
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del pie, los dedos se doblan en garra. La primera-
falange se eleva al cenit, es casi vertical y hacen
presidn sobre la cabeza metatarsina-correspondiente,
Les cabezzs descienden creando un desnivel que Iija
ré la retraccidén secundaria de los misculos y de ==

las aponeurosino plantares.

¥l pie cavo aborda el suelo por el taldn ante=
rior, la prominencia plantar del primer metatarsia-
no le obliga a girar en suﬁinacidn lo cusl es oca--
cionado por una aceién normal o por hipertrofis de-

los misculos tibial anterior y posterior.
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X.~ HATLAZGOS PATOLOGICOS

En la enfermedad de Charcot-lMarie-Tooth lag o~
piniones sobre cambiop patolbégicos en el misculo -~
gon muy variadas, no obstante como los cembios en -
el misculo son neuropdticos, miopdticos o mezclados.
Brodal y colaboradores gitden que ol cuadro histold
gico es compatible con lesiones neuropdticas temprg
nas en el curso de la enfermedmd. Posteriormente -
los cambios son indiatinguiblee de aquellos presen-
tes en le Distrofia muscular (6).

Is lesidén primaria es asumida por Bowden y -~
Gutmann a) observar una degeneracidn de las células
del apta anterior con degeneracién periférica de --
nervios motores. En la médula espinal puede haber-
pérdide. secundsria de las células del cuerno ante--
rior y degeneracidn de las rafces y columnas poste-
riores. Estos mismos autores sitdan que no puede -
diferenciarse entre miopatia primaria y secundaria-
solamente por el estudio de lap fibraes musculares.-
La diferonciacién solemente se hace cuando se obser

va la inervacién del mdsculo (6).

BEn un estudio diferencial de les miopaties pri
maria y eecundsria por medio de biopsias, se¢ esta~x
blece que los nervios pueden estar vacios o conten-
gan fibras normales y tubos Schwann vacios no obBem

tante ocaflonalmente contienen fibras nerviosas =m=
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degeneradas egto indice que algunas de las ¢élulap-
del mata anterior no sufren cambios irreversibles -

pero pon cepaces de mandar fuera nuevog axonee.

IEn tinciones eapecianles para cilindroejes y --
mielina para revelar la evidencia de cambios patold
gicos muestran una degeneracién mucinose poco marce
da del endoneuro. BEBto es muy sobresaliente pero -~
no aignificativo especificgmente puesto que camblos
similares son observados frecuentemente en seccio-

nes de nervios periféricoa.

Se han encontrado cambios atréficos en fibras-
musculares con proliferacidn bléstica e infiltra—--
0iédn de céluias grasosas y la casi total desapari-—
cidn dei patrén muscular normal., La etiologia de =
la destruccidn y el mecanismo del patrén melectivo-
no es elaro (17).

En un estudio estructurel fino de 32 biopsias-
de misculo esquelético en pacientes con la enferme-
dad de Charcot-Marie-Tooth para la presencia de va-~
808 8¢ concluye que los vasos pueden ser derivadon~
de dermis adyacente o del epineuro los cusles occa--
%ionalmente loe contienen, o puede reflejar una al-
teracidén no especifice en el endotelio. Fl signifi
cado de esta presencia en el misculo esguelético ee
desconocido (10).



29

XI.~- DIAGNOSTICO DIFERENCIAL

Se deben tomar en cuenta 1lns eigulentes entidg
dea ya que estas presentan caracter{sticas simila--

res en su presentacidn.

Distrofis Musculaer Distal.

Entidad descrita en 1902 por Gowers, que 8¢ ~-—
distingue por afeccibdn de los misculos disteles de-
lag extremidades, el tragtorno se considera Taro; =
se hereda con cardcter dominante y aefecte 2 ambos -
sexos, la edand de presentucidn ss entre los 20 y 45
aflos.

Loa mdsculos pequefivs de la mano som 108 prime
ramente efectados; en la extremidad inferior ¢l iyés
torno se inicia en los misculos tibiel anterior y =
de la corva, més tarde la debilided se extiende en-
sentido préximal con lentitud. La evoluecidn de la-

enfermedad ea relativamente benigna.

Sindrome de Russy-Lévy.

Estd caracterigado poxr pis cavo bilateral faml
liar y falta de reflejos tendinosos profundos, &8s =
muy semejante a la atrofia muscular peronea; en opi
nién de Symondas y Shaw es una forma frustrada de la
enfermedand de Chercot-Marie-~Tooth, la conduccidén es
lenta en ambos trastornos. El temblor estdtico en-
las manos es la caracteristica definitiva de esta -
enfermedad,
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En un estudio reciente Bobre diagnéstico de -
1la enfarmedad de Rusay-Lévy se 2ncontré que compren
de un grupo homogéneo con veriaciones en la edfd w=

del ataque inicinl y severidad de la enfermedad (13)

Neuritis Intertisticiel Hipertrdfica.

Dejerine y Sottan en 1893 describieron una po-
lineuropatis familisr crénice de la infancila y edo-
lescencia., No se conoce su etiologia., Joimer propu
80 un trastorno del metaboliemo del piruvato no - -
siendo comprobado, los factores alérgicos pueden de
gempeafiar un papel importante en 1& patogenis. los-
nervios periféricos estdn aumentados de tamafio como
resultado de proliferacion de tejido consctivo poli
neursl y endoneural, Los misculog tienen atrofis -
de origen neurel. Las manifestaciones clinicas son
dificultad para andar, la marche es retrazads, el =
niffo es inestable, cae con frecuencia, es lncapag -
de correr. Le snomalia de¢ 1a marcha es semejante —
a la de la marcha de eatepsjs. Pueden ocurrir tras
tornon sensitivos subJetivos, psrestesias y doloree
de tipo fulgurente. Aparecen pies cavos y debilic~
dad muscular de extremidades superiores de dismtribu
cién distal., Hacia el final de 1a primera déceds a
parece contractura en flexién de los dedos y mufie--—
cas. Lg escoliosis aparece durante el crecimiento-
rdpido de ia columna vertebral al principio de la -
la adolecencis.
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Ta Blectromiograf{a puede descubrir prucbas de
atrofis muscular de origen neural con patrén de in-
terferencia reducido, existencis de potencicles de—
fibrilacién ¥y potenciales de accidn que se prolon--—
gan con los potenciales normales o polifdsicos. De
ben ejecutarse biopsias nusculeres y nerviosas para
confirmer el diagnéstico vor exdmen histoldégico de~
loe tejidos.

La evolucién de la enfermedad es lenta con re-
misiones y exacervaciones. No hay tratamiento esps
cifico, se han utilizado los esteroides mejorando -
la sintometologie en casos graves o en exaservacio-
nes. bl tratamiento ortopédico consiste en ejerci-
cios de estiramiento pasivo y uso de férulas noctur
nas para prevenir el desarrollo de contracturas,

En los cagos avanzados puede estar indicedo el sos-
tén ortopédico de las extremidades inferiores, los=-

pies cavos pueden requerir correccién quirdrgica,

Se ha encontrado un sobrediegndstico de esta -
enfermedad debido probablemente 8 la inadvertencia-
de la slta frecuencie de portadores subclinicos en-
tre parientes en familias con la enfermedad de ~ --
Charcot-Marie~Tooth, y se ha concluido que los nive
les de proteinas en Liguido Cerebroespinal no son -
de utilidad para la diferenciacidén de estas dos en-
fermedades (13).

Ataxia de Friedreich. Atexia Espinocerebelosa-
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Hereditaria.

Es la mds comin de las atexino cerebolosas he-~
reditariss, estdn afectudas las vianzs cerebslosas cp
mo las rpquideas, En la médula espinal hay cambios-
degenerativos de haces cepinocerebelosos dorsales y
ventrales, haces corticoespinales y columnz poste--
rior., Las células del cuerno anterior suelsn ser -
normales. En el cerebelo hay atrofia de células de
Purkinaje y nicleos dentadcs. No se conoce la etio
logie de la enfermedad, estdn afectados por igusl -
varones y majeres. Es hereditaria y suele ser trams
mitida por un gene autosdmico recesivo.

Le iniciacidn de los sintomas susle ocurrir en
la infancia entre los 7 y 10 aflos pero a menudo es=-
tan insidiosa que es diffcil saeber cuando aparecid-
ol trastornos: El primer efntoma puede ser la mar--
cha inestable, el pequefio tiene tendencia & casr y-
tropezar, dificultad para dar vuelta de manere adbi
te durante muchos afios estos sintomas progresan y 8
parece ataxia de las extremidades inferiores. Du--
rante la exploracidén se observan deformidades muscu
loesqueléticas caracterigticas, la mds comin es la-
sascoliosis de progresc lento, en regién tordecica, =
los pies tienen deformidad cava simétrica con eleve
cidén notable del arco longitudinal, deformidad equi
na de la paxrte anterior del pie y dedos del mismo -
en maze. Lz aponeurosis plantar estd contracturada

en la mitad de los casos. La deformidad cava con -
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con varo auments la incapacided, En lag fases ini-
ciales la deformidad cava es flexible y se puede cg
rregir de maners pasiva mediante elevacidn de las -
cabezas de los metatarsienos, la deformidad sumenta
con 8l crecimiento y se vuelve fije, El desequili-
brio muscular es un factor importante en la patoge-~
nia del pie cavo. le debilidad de los misculos pe-
roneos as el dato mds comin en la exploracidn. Log
ples en maza son resultedo de debilidad de la muscu
latura intrinseca del piec cuye accidn consiste en -
flexionar la articulaciédn metatarsofaldngica. Los-
extensores largos hiperactivos de los dedos de los-
pies que estdn tensos como cuerde de arco, sostie——
nen los dedos del pie en posicién de maza. Bn una-
combinacifn del desequilibrio muscular intrinseco y
extrinseco 1la que causa el ple cavo.

A la exploracién ffsica le marcha es inestabdle
y tiene base ancha, el paciente se lader y bambolea
¥y coloca los pies en el piso de manera irregular, -
le postura es inestadble y puede haber signo de -
Romberg positivo, siempre hay un grado mayor de ata
xia en las extremidades inferiores que en lag supe-
riores. E1 lenguaje puede ser explosivo, srrastra-
do y entrecortado, los nervios craneales son noruna-
les; aparece nistagmo horizontal o rotatorio. Pue-
de aparecer toguicardia y datos de insuficiencis —-

cardiaca,.
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brondstico.~ La evolucidén es de progreso sostenido
hesta la incapacidad, la iniciacidén temprans es de-
mal prondstico, la duracidn media de 1o enfermodad-
es de 16 afios., No hay tratamiento especf{fico la --
prevencidn y la correccidn sdecuade de las deformi-~
dades de pies ¥y columna syudard s prolongar el pes-

riodo de evolucidn.

En investignciones pare pardmetros inmunolégi-
cos in vitro en pacientee no tratados con Atexia de
Friedreich y enfermedad de Charcot-Maxrie-Toot no -

se encontrd desviacién significante (25).

La diferenciacidn de un ¢caso que presentara e-
videncia de la enfermedad de Charcot-*arie-Tooth ¥-
de miopétia Rod-Nemaline se basé en el estudio de -
otros miembros de la familis, encontrandose que la-—
enfermedad de Unarcot-Marie-Tooth se documentd en -
la familia mientras que lc3 miembros de este no pre

sentaron evidencia para le miopetis de Rod-Nemaline

(7).

La diferenciacién entre le Ataxia de Friedreich
¥ la enfermedad de “hercot-Marie-Tooth es dificil -
ya que 1los estudios electrofisioldgicos en miembros
superiores presentan dificultades considerables -
(28).

Se estudio una famiiia con desordenes c¢linicos

consistentes en Parkinsonismo Juvenil lentamente -
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progresivo con respuesta extensora y plantar, oftal
movlegle externa y polineuropatia sensorial y moto-
ra encontrandose que no hubo consanguinidad en la -
familia (33).
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XJII.- TRATAMIENTO

Bl tretamiento lo podemos dividir en congserva-
dor puro a base de fisicterapia y el uso de ortesis
¥ el mixto a base de tratamiento quirdrgico y fisid

trico.

Bn la fase inicial es cuando esta indicedo el-
tratamiento fisidtrico el cual tiene como finnlided
mantener el equilibrio mus;ular a base de fortale~-
cer los mésculos afectados e hipertrofiar los que -

aun no han sido leslonadoa.

En lms formas evolutivas débiles ente trata- -
miento practicado con tenacidad puede proporcionax-
una estabilidad temporel. Se recomienda realizar -
pruebas funcionsales y electromiogréfiéas periodica~-

nente pars valorar la evolutivilidad de la enferme~
dad. ’

En los casos avanzados los procedimientos qui-
rirgicos precisos ayudan no solo & corregir defo:qg
dades sino gue evitaran por un tiempo prolongado la
formacién de nuevas.

Entre las intervenciones quirirgicas gobre te-

jidos blandos (fascia, mdsculos o tendones) los nés
usueles son:

l.- Pasciotomia Plantar: cuando existe una - -
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contractura de la misma condicionande un pie cavo,-
la téenice con 1la que hemos obtenido mejores resul-
tadosz es la de Steindler por ls desinsercidn gque ge
hace de los misculos plantares a nivel de la apofi-
sie del calcaneoc. Posteriormente se indican ejerci
cios de estiramiento y el uso de un soporte metutar

nal.

2.- Alargamiento del tenddén de Aquiles: cuya--
finalidad es de dar longitud 8 ente tendén que se -
encuentra acortade o en otras ocaciones contractiurs
do condicionando la deformecién en equino, depen--
diendo del grado de la deformidad serd la téenica -
empleada; si es un equino modermdo (15°) bastard --
con hacer un alargemiento por deslizamlento ya sea-
la técenica de Valpius o la de Hausser, Cuando la -
deformided eg mds severa (20-30°) se recomienda la-
zetaplastia acompafinda de una capsulotomia amplia
tanto a nivel sub-ootragolino como en la tibio Af~-
tragaline con el objete de lograr une buena reduc—-
cién del mstragalo que se encuentra deslizado hacia
abajo bloqueando las articulaciones. Posteriormen-
te se envia a medicina fisica para efectuar ecjerci-
cios de estiramiento del triceps sural, protegiendo
la cirugia con el uso de une ortesis por un periodo
de 3 meses.

3.~ En otroz ctsos ademds de las cirugias - ~-
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anteriormente mencionadas hemos tenido necesidad de
Tecurrir a las transoposiclones del tibiel anterior-
al centro del pie (2a. cufia) con la finalidnd de ~-
contrarestar su zeceidn supinadora e invertora y la-
dorsiflexidén, reqguiriendo posteriormente de fisia--
tria pare la buena funcidn de la transposicidn pro-

tegidndola adends con una ortesis.

4.~ Cuando se presenta la deformidad de "dedos
en gerra' es recomendable ¥ en nuestros cgfsos hemog
obtenido buenos resultados con la transposicidn del
extensor comin de los dedos al cuello de los meta--
tarsianos piguiendo la téenica de Corsi-Farill con-
la que no solamenie logramos levantar la cabema de-
los metotarsiancs sino también la reduccibn del es-
pacio intérdigital por le debilidad de los intero-~
geos. En un 704 de lecs crnos la técnica que se req

lize a) mismo timepo es 1lu fasciotomia plaatar,

5.~ Cusndo el paciente a alcanzado la madurey-
opee del pie {12 a 13 afics) y si persisten lap dew—
formidades se recomlenda actuar quirdrgicamente & -
nivel oseo con lo que tendremos no solo una correc—
¢idén sino el objetivo principel es el de dar una me
jor estabilidad. Esta técnice es la que Be conoce—
como triple artrodesis con sua distintaes modifica--
clones dependiendo de 1la deformidasd que se vays & -

corregir asi fenemos la técnica de Rayerson la que-
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consiste en una simple limvpleza de las cerillas ar~

ticulares pAara permitir una buene fusidén osen,

La técnica de Lambrinudi cuye indicacién prin-
cipal es cuando existe un equinoe a nivel del ante-—-

pie cuyo extremo anterior se va a insertar en un le
cho previamente labrado en la 2a, cufla para elevar-

¢l antepie.
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XIIX.~ CASOS CLINICOS

Caso Clinico No. 1

Nombre.~ P H O

Edad .-~ 11 afios

Sexo0 .- Masculino

Kscolaridad.-~ Primarin

Tiempo de Evolucién.- 5 afios
Diugndéstico de Envio.- Ple Cavo Varo

5in antecedentes familiares para el padecimien
to, producto del vrimer embarazo; normoevolutivo ob
tenido por parto eutosico con peso al nacer de 3 Kg.
Con hébitos higiénicos dietéticos adecuados. Desa-
rrolle psicomotor normal. Sin antecedentes patolé-
gicos de importancia para el padecimiento; el cusl-
es detectado por la madre el notar deformidad a ni-
vel de ambas ‘piernas y pies. Refiriendo cansencio~
precog con el ejercicio, motive por el cual es en--
viado pera valoracidn ortopédice.

Exploracién Fisica: le marcha la realiza en su
fase de apoyo en la darra lateral. A nivel de am-—
bas piernas se observa atrofia muscular, pie cavoe--
varo con dedos en garra., Ls fuerza muscular se en-
cuentra en 2+ & nivel de peroneos, tibial anterior-
¥ nosterior en 3. Sin alteraciones en le sensibill
dad.

Hallazgos Electromiogrdficos: Se estudiaron -
los misculos peroneos lateral largo, tibial ante~ -
rior y gemelos; encontirandose actividad de inser— =
cién disminuide, patrén de reclutamiento incompleto,
actividad de reposo con algunas fibrilaciones y on-
dag positives, potencisl de unidad motora disminui-
dos en duracién aumentados en voltaje, disminuidos-
en nimero y, de morfologia polifédeica; siendo repox
tado el estudio compatible con enfermedad de Char--
cot-Marie-Tooth.

Tratamiento realizado: Se envid a medicina £1
sica para tratamiento fisidtrico y se indicd modifi
caciones para el uso de zapato.
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Cago Clinico No. 2

Nombre.~ R L M

Edad .~ 8 afios

Sexo .- Masculino

Escolaridad.~ Primaria

Tiempo de Rvolucidn,- 2 ailos

Dingnéstico de Envio.- Dedos en Garra Bilateral

No ge refieren antecedentes fumiliares de im -
portancia, producto del 20, embarazo normoevolutivo
parto eutosico; peso al nacer 2.800 Kg. Hdbitos hi
giénico dietéticom deficientes en calidad y canti--
dad, Desarrollo peicomotor inicia la& marcha a los-
2 afies. Sin antecedentee patolégicos de importan—-
cia, Padecimiento actual lo inicia a la edad de 6-
afiog cuando lea madre nota deformidad & nivel de los
dedos del ple quejandose el paciente de dificultad~
para correr, asi como incomodldad en el uso de zeps
tos.

Exploraciédn Pisica: La marcha la realiza con-
apoyo en barra lateral, con garra dindmica y diff--
cultad para realizarla de puntas y talones observan
dose durisias sobre las articulaciones interfalengi
cas, Fuerga muscular se encuentra en 2+ a nivel de
peroneos, tibial anterior y posterior en 3. Sin al
teraciones en la sensibilidad.

Hallaggos Electromiogréficos: Los misculos eg
tudiados peroneo laterzl corto, tibial anterior, ti
bial posterior; actividad de insercidén disminuida,-
patrén de reclutamiento aumentado, ectividad en re-
poso silenclo eléctrico, potenciales de unidad moto
ra de morfologia polifésica; siendo reportada la e-
lectromiografia compatible con la enfermedad de -~ -
Charcot~Marie~Tooth,

Pratamiento Realirado: Ejercicios de fisiote-
rapia en medicina fimica y modificaciones para el n
80 de gapato.
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Caso Clinico Ko. 3

Nombre.- DR L

Edad .- 14 afion 8 meses

Sexo .- Femenino

Escolaridad.- Secundarisa

Tiempo de Evolueidén.-~ B8 aifos

Diagnéstico de Envio.- Pie Cavo Varo Bilateral

Sin antecedentes familiares de importancia, --
producto del primer embarazo normoevolutivo, ¢on —-
perto eutoaico, peso £l nacer 3.300 Kg. Con hdbitos
higiénico dietéticos adecuados. Desarrollo psicomo
tor normal; con antecedentes de cuadros de amigdali
tie desde los 3 afioe tratados a base de antiblotera
pia. Padecimiento actual lo inicia a la edad de 6~
afiog en que la madre refiere deformidad & nivel de-
lo8 pies motivo por el cual Be le indicé ejercicios
y uso de zapoto ortopédico, posteriormente refiere-
fatiga precoa cuando corre o hace ejJercicio, refi--
riendo aumento de la deformidad de los pies.

Bxploracién Fisice: Le marcha la realiza en -
gu fase de apoyo con la barra lateral no siendo po-
sible de puntes ni de talén, observandose atrofias -
muscular de las piernas ¥ pies cave varo sBeveros y-
dedos en garra con durisias interfalangicas., LA ==
fuerzae muscular se encuentra en 2+ en peroneos, ti-
bial anterior y posterior en 2+, sin alteraciones -~
de la senpibilided,

Hallazges Electromiogrdficos: Mdisculos estudi
ados peronco lateral largo, tibial anterior y geme-
los.. Actividad de insercidén normal, patrén de re--
clutamiento incompleto, activided en repomo fibrila
ciones, ondas positivas; potencial de unidad motora
disminuidoe en nimero, aumentados en duracidén y vol
taje, BSiendo compatible con enfermedad de Charcot-
Marie-Tooth.

Tratamiento Realizado: Quirdrgico, realizandg
se fasciotomia plantar y triple artrodesis en dos -
" tiempos quirdrgicos.
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Caso Clinico No., 4

Nombre.—~ M A M

Edad .- 8 afios

Sexo .- Femenino

Fs¢olaridad.- Primarisa

Tiempo de Evolucién.- 1 afio
Diagnéstico de nvio.~- Pie Cavo Varo

Antecedentes heredofamiliares negativos para -~
el padecimiento. Producto del onceavo embarazo nor
moevolutivo, con peso al nacer de 4 500 Kg. Hébitos
Higiénico dietéticos regulares. Desarrolle psicompg
tor inicia la marche al aflo y medio con anteceden—-—
tes patolégicos fractura del olecranc izgquierdo tra
tado en forma conservadora. Padecimiento actual lo
inicia al observar la madre marcha anormel refirien
do.calambres & nivel de los pies, deformidad en -
los zapatos motivo por el cual sme envié al servicio
de Ortopedia.

Exploracidn Fipica: Marche con apoye en barra
lateral no siendo posible de punta ni de talones ob
servandose varo de retropie, se observan dedos en -
garra con quinto digitus varo, con hipotrofia de 1la
mass muscular de ambas piernas. La fuerza muscular
se encuentra peroneocs en 2, tiblal anterior en 3 y-
posterior en 3. Sin alteraciones en la sensibili--
dad.

Hellazgos Blectromiogrdficoss Se estudiaron -
los misculos tiblal anterjor, peronec lateral largo,
gemelos, cubital asnterior y oponente del pulgar., -
Actividad de Insercidén disminuida, patrén de reclu-
temiento severamente disminuido, actividad en repo-
#o silencio aléctrico. <+otenciamles de unidad moto-
ra disminuidos en voltaje y amplitud. Las veloci~-
dades de conduccidén motora francamente anormales en
niembros inferiores y disminuidas en los miembros -~
superioren.

Tratamiento: Fisioterapims, modificaciones al-
calzade y fasciotomia plantar.
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Caso Clinico No. 5§

Nombre.- R P A

Edad .- 12 Afion

Sex0o .-~ Fenenino

Escolaridad.- Primaria

Tiempo de Evolucién.- 9 afios

Diagnéatico de Bavio.- Distrofia Muscular

‘ Antecedentes heredofamiliares un hermanc de 13
aflos de edad con diagnéstico de distrofia muscular.
Producto del tercer embaraszo normosvolutivo, parto-
eutosico con peso al nacer_de 3 360 Kg. con hébitos
higiénico dietéticos adeourdos, desarrollo psicomo-
tor: mostuvo la cabeza a los 4 meses, Be Bentd & -
los 9 meses o inicio la marcha hasta los 3 affos. =
Antecedentes patolégicos Hepatitis a los 11 aflom, -
padecimiento actual refiere la madre haber llevado-
a ia peciente a revisidén por el neurologo tomando -
en cuents el-antecedente de un hermano con diagnés-
tico de enfermedad de Chercot-Marie-Tooth.asi miamo
1z madre noté dificultad extremsa para le marcha, -—-
con caidas frecuentes. Desde hace 2 afioe se detec—
ta recurvatum de ambas rodillae por lo que s lg —-
practicd osteotomia epifisisrim proximal de tibia -
tipo Inclan. Actualmente las deformidades er embos
ples se han ido acentuando.

Exploracidn Pilsica: La merche solo es posible
con muletan de tipo canadiense y el uso de aparatos
ortopedicos largos, no pudiendose sostener por si -
sola. Se obmserva atrofia importante generalizada -
de ambos miembreos inferiores con ples cavo importan
tes dedos en garra con coniractura de la fascia - -
plantar. La fuerge muscular se encuentra peroneos-
1, tibial anterior y vosterior en 2 sin alteracio--
nes de la sensibilidad

Hallazgos Flectromlogrdficos: Se estudiaron -
los mésculos peroneo lateral largo, tibiael anterior
¥ posterior encontrando sctividad de insercién au--
sente, -patrén de reclutamiento seversmente disminui
do, actividad en reposo ausente y potencial de - =

[ PSR OO VI AT - I ¥ B
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unidad motora diaminuido en voltaje y amplitud,

Tratemiento Realizado: Medicina ffsica, ugow-
de aparatos ortopédicos y muletas, osteotomia de -
recurvatum & los 9 aflos, ’Rctualmente fisiatria.
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Cago ¢linieco No. 6

Nombre.- & P P

Bdad.~ 13 afios

Sexo.~ Masculino

Eacolsridad.~ Primaria

Tiempo de Evolucidén.- 10 aflos

Diagnéstico de envio.- Digtrofisa Huscular

Antecedentes heredofamiliares una hermana de =
12 efios con diagndstico de enfermedad de Charcot— -
Marie-Tooth. Producto del 20, embaragoc normeevolu-
tivo con parto eutosico con peso al nacer de 3 200-
Kg. eon hdbitos higiénico dietéticos adecuados., De
sarrollo psicomotor sostuvo la cabega a loe 6 meses
se sentd al &afio de edaed e inicié la marche & los 3-
afios 3 meses. Antecedentes patolégicos cuadros de-
amigdalitia frecuentes. Padecimiento actual refie-
re la madre que &l notar flasidez generalizada asi-
como el retrazo del desarrollo psicomotor es revi-
zado por el nmeurologo observandose defcurmacidn a ni
vel de ambos miembros inferiores por lo que ge ha -
manejado 8 base de moldes de yeso y fisioterapia, -
deade hace 2 afios la madre refiere aumento de estas
deformidades.

Exploracién fisica: TLa mercha no es posible -
se sostiene solamente de pie con la ayude de mule-—
tas de tipo canadiense, se 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 peroneos
1, tibial anterior y posterior en 2, msin alteracio-
nes de la sensibilidad.

Hallazgos Electromiogrdfices: Se estudiaron -
los misculos peroneo lateral largo, tibial anterior
¥y posterior y gemelos; encontrando actividad de in-
gercidén ausente, patrén de reclutamiento disminuido
severamente, ectividad en reposo ausente, potencial
de unidad motora disminuido en voltaje y amplitud,

Tratamiento remlizado: Medicina f{sica, usoc de
muletas y eparato ortopédico.
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XIV.~ EVALUACION DE CASOS CLINICOS

Se estudiaron 6 cesos de la consulta externa--

del servicio de vrtopedia Pediatrica.

Correspondiendo al gexo:
Masculino 3 cmsos 50 %

Femenino 3 casos 50 %

lLe edad varié entre los 8 afios como minima y -
14 afios como méxima.

Los diegndéoticos de envio fueron los siguien—-
tes:

Pi¢s cavos 3 casos 50 %

Dedos en garra 1l ceso 10 &

Distrofia Muscular 2 ecasos 40 &

El tiempo de evolucién y presentacién de la ~—
sintomatologla varid de 3 efios a los 14 afios segin-
la edad en que se efectud el diasgnéstico.

Respecto al cuedro clfnico la principal mani--~
feastacibén fué la observacién de las deformidades a-
nivel de los ples, el retragzo en el inicio de 1la ==
mercha y alteraciones en la misma, asi como cansan-

cio.

Desde el punto de vista electromiogrédfico los-
miaculos estudiados fueron:
Perones latergl largo, tibial anterior, gene—— -

los, sural, tibial posterior, cubital anterior y w-
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posterior y oponente del pulgar.

Reportando:
Actividad de Ineercidn:
Disminuide 6 casos 100 %
Patrdén de Reclutamiento:
Severamente dipminuido 4 casos
Diaminuido 2 cacos
Actividad en Reposo:
Silencio eléctrico 4 casos
Potencinles de Unidad Motora:

Disminuidos en alture y voltaje 6 casos

Neuroconduccidn:

Nervio Sural . 6 caeos
Mediano.igzquierdo 4 crsos
Cubital izquierde 4 casos

Todos los hallezges fueron reportados como com
patibles para la enfermedad de Charcot-Marie-Tooth.

En 2 casos se les practicd biopsia de misculo-
estriado encontrandose misculo estriado dispuesto -
en haces entre los cuales se encontraron fibras mus
eula;ee rodeadas por tejido conjuntivo laxo y atro-
fia focal de haces.

Inicialmente el manejo fué conservador puro a-
base de fisioterapia y el uso de aparatos ortopédi-~
cos y modificaciones al zapato consistente en fasci
otomia plentar tipo Steindler més ATA.
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En 1 caso se practicd la fasciotomia plentar, alar-
ganiento del tenddn de aquiles y posteriormente ar

trodeais de mmbos ples con la técnica de Rayerson.
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CONGLUSTONES

i,~ La enfermedad de Charcot-Marie~Taoth es un padg

cimiento que frecuentemente Be detecta enfre --
los S5 a 15 afos.

2.~ No predomina en ningun Bexo.

3.~ Tiene un patrén hereditario variable, pucde he-
redarse como un rasgo sutosémico dominante, Bu-~
tosémico recesivo o recesivo ligado 81 sexo.

4,~ Del patrdn hereditario dependen 1a eded de ini-~
cio y la gravedad de la evolucidn clinica.

5.~ Loa antecedentes familiares pueden existir, pe-~
Yo & veces ne les habra.

§.~ Sus manifestaciones gon: Atyofia musculer de -
predoninio distal y simétrico principalmente a=~

los misculos perconeos y musoculetura intrinseca-
de loe ples.

7.~ La primera deformacién as ususlmente el pie e-—
guinovaro con répido desarrollo & pie cavo como
resultado del desequilibrioc muscular,

8.~ En les stanas ovanzades se afects 8 miembros By
periores.

9.~ El rroblema dimgnéstico radica en el desconoci~-
miento de la enfermednd siendo remitido al Mégi
¢o Ortopedistn en etapa avanzada cuando yA ga —
han instaledo las deformidadea con repercucibn-
en la marcha, )

10.~Fl estudio electromiogréifice ayuda a corroborar
el diagnéstico y valorar el grado de afeccién,

1l.-La finalidad del tratamiento es evitar deforma-
ciones, disminuir la incapacided funeional y cg
rreceidn de lss deformidades.
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PRONOSTICO

La enfermedad progrega con lentitud, con espe—
ranzas de vida de acuerdo & la edad de presentacidn

evolueidén clinica y menejo tempreno,

En una etapa temprana el resultado satisfacto-
rio serin el de mantener la funcidén y apariencis de
los pies o dreasz afectadas y que el paciente ses —-
ambuletorio ¥y libre de incepacidad,

Bn une etapa tardia el snfermo se debllita ===

gradualmente y termina por confinarse & une silla -
o & la cama. )



3.~

4,

5¢m

52

XVI.~ BIBLIOGRAFIA

Brooks AP.:

Abnormal vascular reflexes in Charcot-Marie- -~
Tooth disease.

J, Neurcl Neurosurg Psychiatry, 43 (4); 384-50-
apr. 1980,

Bird ID; Griep E.:

Pattern reversal visual evoked potentials., Stu-
dies in Chercot-HMarie-Tooth hereditary neuropa-
thy.

Areh. Neurol, 38 (12): 739 41, Dec. 1981

Brooks AP; Emery A.RB.:
A family study of Charcot-Marie-Tooth disease.
J. Med Genet, 19 (2): 88-93 apr. 1982,

Bird ID; 'Ott; Giblett BR.:

Evidence for linkage of Charcot-Marie-Tooth neu
ropathy to the Duffy locus on Chromoscome I,

AM J Hum Genet, 34 (3): 388-94, May, 1982,

Cavuoto JW.:
Foot surgery in Charcot-Marie-Tooth disease.
J. Foot surg, 19 {(3): 130-4, fall, 1980.

Dawson, C.W., And Roberts J.B.:
Charcot~lMarie~Tooth disease.
J.AM.A. 188: 659-61, 1964

Danon MJ; Scarpel Gj Manaligod JR.:

Nemaline dor myopathy and Charcot-Marie~Tooth -
disease. Report of a case in & LO-year-old girl,
Arch. Neurol, 37 (2): 123-7, Feb. 13980.

Dyck PJ; Swanson CJ; Low PA; Bartleson JDy Lam-
bert EH.: ’
prednisone-responeive hereditary nojor and sen-

sory neuropathy.

layo Clin. proc 57 (4): 239-46, apr. 1982



53

9.~ Echternach JL.:
Charcot-lMarie-Tooth disense: case report of e—-
lectroneuromyographic ebnormalities.
Phys Iher 61 (3): 356-8, Mar, 1981.

190.-Ernest W. Johnaon.:
Blectromyographic changes in peripheral neuropa
tiea.
Practical Electromyography, 158-65, 1980.

11l.-Chatak NR; Nochlin D.:
Penestrated blood vessels in humen skeletal mug
cle,
Acta. Neuropmthol. (Berl), 47 (3); 169-74, Aug.

1979. :

12.-Green MH; Mead GD; Reimer RR; Bergfeld wF; Frau
meni JF, Jr.:
Malignant melanoma and Charcot-Marie-Tooth dise

ase.
AM J Med. Genet, 5 (1); 69-71, 1980.

13.-Heu JD.:
Extremity fractures in children with neuromuscu

lar disease.
Johns Hopkins Med. J. 145 (3); 89-93, Sep. 1979.

l4.-Hagberg B; Lyon G.:
Pooled European series of hereditary peripheral
neuropathies in infancy and childhood, A "GCOwr=
rrespondence work shop" report of the European-
Pederation of Child Neurology Jocietes (EPCNS).
Neuropedistriecs, 12 (1); 9-17, 1981.

1%, -Harding At; Thomas PK.:
Distal &nd scapuloperoneal distributions of mug
cle involvement ocurring within a family with -
type I hereditary motor and sensory neuropathy.
Jd. Neurol. 224 (1); 27-23, 1980.

16.-Harrison, :
Fisiologia de la actividad neuromuscular,
Medicina Interns, cap. 373; 2L17-23, 1974.




54

17.~Isner JM; Hawley RJ; Weintraub AM; Engel WK, :
Cardiac findings in Charcot-Marie-Tooth disease
A prospective study of 68 patients.
Areh. Intern. Med, 139 (10); 1161-5, Oet; 1979.

18. ~Inzitari D; Rizzuto N; Antuono P; Sit: a D.:
Progressive peroneal musculsy atrophy {(Charcot-
Marie-Tooth disease) sssociamted with beta—thala
sgemia trait and glucose-6-phosvhate denydroge—
nage (G-6-FD) deflClency. A clinical and nerve-
biopsy cane.

Ital. J. Neurol. Sei, 2 (3); 269-74, Aug. 1981,

19.~Jacobe J.A, and Carr C.R,:

Ortopedic management and Result study.
J. Bone Joint, 32-a;5 27, 1950,

20 .~Joblonski D.:
Charcot-Marie-Tooth-Disensge.
Eponymic Sindromes and diseases and their syno-
nyms.
pag. 56, 1969.

2l.-Jd. Lelievre, J.F, Lelievre.:
Amiotrofis de Charcot—Merie-Looth.
Patologia del pie, pag. 409-10, 1982

22.~Joseph G. Chusio.:
Electromiografia
Weuroanatomia Correlativa, pag. 253-56, 1980.

23.-Killian JM; Kloepfer HW.:
Homozygous expression of a dominant gene for ==
Charcot-larie-Tooth neuropathy.
Ann. Neurol. 5 (6); 512-22 vun; 1979.

24.-Lance JW; Durke D; Pollard J.:
Neuromyotonia in the spinel form of Vharcote -
Marie~Tooth diseasge.
Clin. Exp. Neurol, 16-49, 1979.



55

25.-Manyam NV; Cowell HR; Kats L.:
Charcot~Marie~Tooth disease and schizophrenia -
in identical twins
J.AM.A. 241 {1); 54-5, Jan, 1979.

26 .-Moxley RI 34; grieggs RC; Goldblatt D,:
Muscle insulin resistance in myotonic dystrophy
effect of supraphysiologic insulinization.
Neurology (NY)}, 30 (19); 1377-83, Oet. 1980.

27 .-Pryns JP; Van den Berghe H.:
Sex~lLinked recessive inheritance in Charcot-Ma—
rie-Tooth disease with partial clinical manifeg
tations in female curriers,
Hum. Genet, 55 (3); 413-5, 1980.

28, -Pedersen L; Platz P; Raun NE.:
Hereditary Neurologic disorders, Characterized-
“by ataxla. Inmunological in vitro parameters —-
and HLA.
Acta Pathol Microbiol. Scand (C) 880 (6); 281-6
Dec. 1980,

29.-Rabbviosi G; Borroni G; Pinelli P; Cosi V.:
Palmoplantexr Keratoderma and Charcot-Marie-Tooth
disemne.

Arch. Dermatol. 116 (7); 789-90, 1980.

30.-Rochelli B; Poloni M; Delodovici M; Mazarello Pj
Cosi V.:
The cerebro-spinal fluid tau~transferrin, Isoc-
lectric focueing study on 6/4 neurclogical pam-
tients.
Ital. J. Neurol. Sci, 1 {4); 251-5, Oct. 1980.

31.- Salisachs P; Codine Aj Gimenez-Roldan $3; Zerranz
JJ. ¢
Charcot-tarie~Tooth disease associated with 'e-~
ssential tremor' end normal and/or slightly mo-
tor conduction velocity. RHeport 7 cases.
Eur, Neurol. 18 (1}; 49-58, 1979.



2.~

56

Smith IW; Bhawan J; Keller RB; DeGirolami U.s
Charcot-Harie-Tooth digease associated with hy-
pertrophic neuropathys a Neuropathologic study-
of two cases.

J. Neuropathol Exp. Neurol, 32 (4); 420~-40, Jul.
1980.

33.- Salisachs P,

Unusual presentuation of “harcot-larie«Tooth ==
discase~incordination with absent of minimal -
wasting report 2 casen.

J. Neurol. Sci. 50 (2); 175-80, May, 1981

34.~ Schustek S; Jacoba Al.:

35¢=

36.~

37.-

38.~

Diabetic Autonomic neuropathy in the surgical-
management of the diabetic foot.
J. foot Surg. 21 (1); 16-22, spring, 1982,

Tachdjian Mihran O.:

Atrofia Musculer Perouea (Fnfermedad de Charcot
Marie~Tooth).,

Ortopedia Pediutrica, II 1049-53, 1978

Vanagspe M; Duvowite V.:

Dominantly inherited peroncal muscular atrophy
(Hereditary motor and sensory neuropathy type-
I) infancy and childhood.

Muscle nerve, 4 (1); 26-30, Jan-Feb, 1981,

Van der Wiel HL; Staal A.:

External ophialmoplegis, Jjuvenile parkinsonism
and axonal polyneuropathy in two siblinga.
Clin. Neurol., Neurosurg. 83 (4); 247-52, 1981,

Vos AJ3 Joosten EM; Gabre:els-Festen AA; Gebre:
els FJ; Notermans SL; Lamers KJ.: '
The diagnostic value of sural nerve biopsy in-
the metacchromatic leucodystrophy and other =-
conditions with low leucocyte arylsulphatase A
activietesn,

Neuropediatrics, 13 (1); 42-6, Feb. 1982,



57

39.~ Waxman SG; Quelette EM,.:
Ultrestructural and cytochemical observations-
in a case of dominantly inherited hypertrophic
(Charcot-Marie-Tooth disease} nauropathy.
J. Neuropathol Exp. Neurol, 38 (6}; 586-95, =
Nov. 1979.

40.~ Williams LL; Penn GM,:
Selective 19A deficiency in Charcot-Marie-Tooth
digseage,
Am J. Clin Pathol, 72 (5); 820-6 Nov. 1979,



	Portada
	Índice
	I. Introducción
	II. Antecedentes Históricos
	III. Sinónimos de la Enfermedad
	IV. Epidemiología
	V. Factores Genéticos
	VI. Cuadro Clínico
	VII. Diagnóstico
	VIII. Electromiografía
	IX. Causas de la Deformidad
	X. Hallazgos Patológicos
	XI. Diagnóstico Diferencial
	XII. Tratamiento
	XIII. Casos Clínicos
	XIV. Evaluación de Casos Clínicos
	Conclusiones
	Pronóstico
	Bibliografía



