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INTRODUCCION.-

El trastorno fuc descrito cn 1886, casi de manera simultanea por Charcot y Ma e de Fr‘qncia ;

muscular

lasificaron a’los pacu;niés én dos grandes grupos segtin la velocidad

" motora y:s nsitiva‘tipo 1 (NHMS Iy cursaba con disminucién en la velocidad de conduccién y
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en la blOpSld sc cnconlr6 dcsmn

clmuacxén segmentaria y en algunos casos hipertrofia; cn cl

de nervio mostré ausencia de las vainas de mielina (11-12).

Epidemiologia.-

La atrofia muscular peronca o Enfermedad de Charcot k""M'a'rié-T'c‘adt‘h ',.(CM'I"),k‘_cs_una

cnfermedad genélicamente temendo una p cvalencxa de

La forma mds frccuentc es la autosémlca dommantc con un 83.% de pcnclrancm (14)
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Clinica.-

Con cl lcrmmo,dct nfcrmcdad dc Charcot-Mane-Toolh (CMT) sc designa al grupo mds

frccucnlc de: ncuropalias  sensoriomotrices herednanas cuya caracteristica clinica es la

CMT2 cs gcneucamcme heterogénea porque existen varios posibles loci genéticos asociados a

la cnfcrmedad ‘ademds de cncontrar que la forma de transmisién autosémica dominante cs el



modo principal de herencia, existen familias aisladas con transmisién autosémica’ recesiva

(Harding y Thomas, 1980a) (16). '

Caracteristicas clinicas.-

Atendiendo solo a las curacterlsucas chmcas, es 1mposnble determmar a quc grupo per(enece

un pacicnle, si a la forma CMTI 0 CMTZ m cmbargo, s¢ han sugcndo cxcrlas dll'crcncms_

clinicas cntrc los grupos (Ha;dmg

Asn mxenlras que CMTl ‘tiene 'su edad ‘'de; prcscntacnén en las dos

“retraso ‘en’ la"deambulacién, tropiczos y caidas frecuentes. Muy pronto se aprecia un déficit

“motor distal cn’micmbros inferiores y también en manos. La debilidad cn manos es mis




o TESIS CON
FALLA DE ORIGEN

10

pronunciada quc cn las formas dominantes. La presencia de dolor u otros sintomas sensitivos

es rara, pero la exploracién de Ia’bse'nsibilidad suele mostrar pérdida de la propiocepcién.

Genética.-

Los primeros. cstudios de: ligamiento énélico'dééc'ubrie;on}que CMT1 era genélicamente

pocorf_rccﬁcnlc porque dc 11 familias eSﬁididdas solo una’

- mostré ligamicnto a e‘ste locus (Timmerman ct al., 1996) (22).



L duda cslc s el inicio dcl largo camino hacia la terapia génica.
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Heterogeneidad genética.-

La presencia de helerogencidad que se. habfa - p'l’.léé_kl‘o/ de mahiyﬁyéﬁo"ﬁén,los_ :vqslu'dio’s

clectrofisiolégicos y morfolégicos se ha co

DNA recombinante. Bird

“. - clésicos. (vgr.’ Dejérine-Soltas, Roussy-Levi) con determinados tipos de herencia o gravedad
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_cll’nicé.b En general y a efectos didﬁclicois"‘sg : on dq

grandes grupos: CMT1.y

'l‘abla 1. Clasificacién del sindrome de Charcot-Marie-Tooth

1. 'Tipo 1 (desmielinizante)

« Autosémico dominante

o CMT 1A duplicacién 17p11.2

o. CMT 4B ligadd al ‘-,(_:r'.;.llq23k(ccbm desdoblamientos de la
" mieclina) = '

o CMT4C Iigada al cr. 5q23-q33 (forma clésica)
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e ‘CM‘T-Lom‘ligadva}al cr. 8q24 (‘z{sockilada‘kq sordera)

2. Tipo2 (axonal) .

+ Autosémico dominanle.

Clel CM»Tl‘VZA"hg 2 al c;r."1_|535;36‘ .

» CMT 2B llgad al cr
: . P_HFES‘_A de cuerdﬂs vocales
o CMT 2D ligada ai cr. ',7p1;
. Autosémiéo rcceswa ‘(no focus)
3. CMT ligada al cromosoma-X
» Mutaciones de la Conexina-32
4. Neuropatia hipomiclinizante congénita

* Mutaciones puntuales PMP-22, PO y EGR2

wu

Neuropatias familiares rclacionadas con el Sindrome de Charcot-Marie-Tooth.

» Neuropatia familiar con susceptibilidad a la presidn, duplicacién y mutacion

puntual PMP-22
» Neuralgia amiotréfica hereditaria, ligada al 17q24-25.

6. Neuropatia hereditaria motora distal
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cs dificil - determinar el momento®id

dicha deforrﬁidud. Sin ‘embargo’en:

: gun;ir y'dar terapia fisica

:la ‘funcién, 1y o :prevenir




Obijetivo principal.--
* Eslablecer factores prondsticos para determinar los. procedimicntos . quirirgicos en

pacientes con Charcot Marie Tooth.

Obijctivos secundarios.-

ejor pronéstico a la cirugia en relacion a

“- sus antecedentes familiare relacién con familiares enfermos de CMT.

* - -Andlisis de su marcha antes y.después dc 1a cirugfa, y de esta manera cvaluar la evolucién

del paciente con Charcot Marie Tooth.

Hipétesis de trabajo.-

Los faclores prondsticos del resultado quirirgico en la enfermedad de Charcot Marie Tooth,
dependen del tipo de deformidad y de los crilerios aplicados para decidir cl tipo de

intervencién operatoria.
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MATERIAL Y METODOS.-

e Sc estudiaron a 31 pacientes en el Cemro Nacxonal de Rchabll' acxdn ln' ituto N‘q;ional o

dec Ortopedia de marzo dc 1999 a dlcxcmbre del 200 .

* Los Criterios de mclusmn fueron diagnéstic

CMT, de todas las edades 'y

prequirdrgica’ y”l‘::)qsqui‘

e Los resultados fucron clasificados basandose en la Clasificacién de la Sociedad
Ortopédica  Americana de pie y tobillo (Dolor-40 puntos; Funcién-50 puntos;

Alineacién 10puntos.) (34)
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Diseio de la investigacién.-
* El presente estudio de investigacién es una cohorte retrospectiva, longitudinal, descriptiva
y analitica.

RESULTADOS.-

Sc cstudiaron un lotal dc 31 pacientes con un-total de 62 ples cn l'orma relrospccuva Y

longlludmal todos clios con cl diagnéstico de CMT en’ forma chn'ca eleclromlogmhca,;; '

cstudlo de su arbol gcncaloglco ya mvel molecular Dc'ellos 17 pacxentes(S %).eran CMT- RS

9 pdcncnlcs (’)9%) leman CMT-H 3 pacncnlcsvcn los que;no’ se:pudo:determinar cl xpo dc‘»

con 23 pICS (78%) y las mUJeres con 23 pnes (67%), sin

mcro de' cnrugms por plc en los pacientes de sexo

GRAFICO.-4; CUADRO.-Z)

.de los pacientes que se revisaron fue de 18.5 aflos con una desviacion

= Standard d¢ 5.7 ‘;‘u'nos, con una minima de 9 afios y una méixima de 36 ainos.(CUADRO.- 3)
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~(19%) br@:séniallian dedos ‘en garra.(GRAF

"“La ~edad de’ inicio de 1a’sintomatologia' minima’ fuc’de un ano y una méxima de 12 afios con

n'81%.(GRAFICO.- 6)

tr: amiéhto se puede ver que el 59%

rocedimientos : de - partes - blandas 'como -

te ‘gripo consisticron’ ¢n




umero dc cxrugms cn los pacnemes que llenen‘ nle

familiares co CMT, con 19 pics (79%), y los pacientes que no tienen anlecedentes de’ i

: 'f_ar\mlu\lrés ‘con CMT hacian 26 pics (69%) pero tienen mayor numero de élrugl_as ‘l;ioyr

pic.(p=0.069) (GRAFICO.- 9; CUADRO.-6)

DISCUSION.-

tlcnc vclocxdades de conduccxén de ‘nervio normales y la hlstopalologla confirma el dafio
a‘(onal (29)
Muchos pacientes son sintomiticos desde ld infancia y pueden presentar alteraciones o

disturbios sobre todo ¢n la 2° década de su vida,
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CONCLUSIONES.-

Concluimos que existe mayor lcndenc:a quirdrgica en pi cxenles masculmos con CMT—l con

cdad de inicio de su smlomatologla mas lempran menliey con anteccdentes de famlharcs con .

CMT:; a su vez tiene peor prondstico la conducta quirtrgica en mujeres con CMT-II con edad

ntes: de; familiares ‘de -

con’ correccion par dl traldmxemo quirdrgico de partcs blandas; y pacicntes mayores’ dc 15

aiios cn'los quc’ya prcsenlan una deformidad estructurada un tratamiento quirdrgico de partes

i 6scas, 'sin-cmbargo en cada periocdo se debe tomar en cuenta los diferentes tipos de

“tratamicntos quirdrgicos.
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ANEXOS

GRAFICO.- 1

SEGUN EL NUMERO DE PACIENTES REVISADOS

-'
5526 |

GRAFICO.- 2

OCMT-I
@ CMT-II
OCMT-22

SEGUN LA RELACION DE TIPO DE CMT CON EL NUMERO DE

27 pies

CIRUGIAS

80 9%

10

|7 piesll

9 pies

9 pies 9 pies

50%

50% 90% [_|

[0 No cirugias
Cirugias

CMT-I1

T

CMT-II

p=0.31

CMT-2?
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CUADRO.- 1
SEGUN LA RELACION DE TIPO DE CMT CON EL NUMERO DE _CIRUGIAS
NO DE CMT
CIRUGIAS
1 I 1
# # % # %
0 7 9 50 1 10
1 14 3 16 3 30
2 7 4 22 4 40
3 4 R 6 2 20
4 S R
5 1
6 o 1 6
Total 34 18 100 10 100
% 55 29 16

GRAFICO.- 3
SEGUN EL SEXO.-

CIMasculino
& Femenino
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GRAFICO.- 4 .
SEGUN LA RELACION DEL; SEXO CON EL NUMERQ DE CIRUGIAS
25 pies
78 %
25 -
20
15 47
(dNo cirugias
7 pies . .
104 ,,!,% B Cirugias
s
0
Femenino Masculino
. CUADRO.-2 .
SEGUN LA RELACION DEL SEXO CON EL NUMERO DE CIRUGIAS.-
NO DE SEXO
CIRUGIAS
FEMENINO MASCULINO
# % # %
0 10 33 7 22
1 7 23 135 41
2 7 23 B 25
3 4 13 - <3 9
4 1 3
35 1 4 X NS
6 1 4
Total 30 100 32 100
To 55 16
P=0.43
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CUADRO.- 3
SEGUN LA EDAD.-

" N°depies | Minimo . Miximo Media  Desviacién Standard

| EDAD :

62 9 36 185 57

. GRAFICO.- 5
SEGUN EL TIPO DE DEFORMIDAD

] Pie cavo varo

Dedo en garra
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GRAFICO.- 6 i
SEGUN LA RELACION DE EDAD CON EL NUMERO DE CIRUGIAS

26 pies
81 9%

[J No cirugias

@ Cirugias

p=0.005

; Inicio

9-18 afios 19-27 aiios 28-36 aifios

. CUADRO.- 4
SEGUN LA EDAD DE INICIO DE SU PATOLOGIA.-

N°dc pies = Minimo

de su 62 |

i sintomatologia

Midximo  Mecdia D_esviaciér_.\‘Standﬂrd
12 7.3 3.2
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S CUADRO.- 5 .
. SEGUN LA EDAD DE INICIO DE SU PATOLOGIA.-
"NODE |- . EDAD DE INICIO DE SU PATOLOGIA

| cirUGIAS: —

g g el O

12 100 28 100 22 100

GRAFICO.- 7

SEGUN LA RELACION TIPO DE CIRUGIA CON EDAD A MOMENTO DE LA

16 1

14

12

10

1 Rehabilitacion
B Partes blandas

O Partes oseas

8 -

6

2 417

< 7 anos 8-14 afos > 15 afos -
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. GRAFICO.- 8
SEGUN SU RELACION CON FAMILIARES CON CMT

O Familiar con CMT
B Familiar sin CMT

GRAFICO.- 9
SEGUN LA RELACION DE LOS ANTECEDENTES FAMILIARES CON CMT Y EL

CIRUGIAS

30 26 pies

- 69 %

19 pies
79 %

O No cirugia
Cirugias

Familiar sin CMT Familiar con CMT
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CUADRO.- 6
SEGUN LA RELACION DE LOS ANTECEDENTES FAMILIARES CON CMT Y EL
NUMERO DE CIRUGIAS-
NO DE ANTECEDENTES FAMILIARES
CIRUGIAS

NO S1

— % 6l 39
- p=0.069 B

3 CUADRO.-7
TRATAMIENTO SEGUN LA CLINICA DE LAS DEFORMIDADES DEL PIE EN
PACIENTES CON CHARCOT-MARIE-TOOTH

ESTADIO  CARACTERISTICAS - TRATAMIENTO = EDAD
1 . Flexible reductible, Fisioterapia y * Menor de 7.
. L ) ) . ortesis. o ) _ :
1 Irreductible con © Quirdrgico de Entre 08-14. i
.. correccién parcial, | partes blandas, L
1 Deformidad i Quirdrgico de Mayores de 15.
estructurada, ~ :  partes éseas,
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