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INTRODUCCION I

— La enfermedad de Charcot-MarieTooth (CMT) es la neuropatia hereditaria mas
frecuente.

— Clinicamente cursa con debilidad, amiotrofia, alteracion sensitiva y
deformidades esqueléticas de inicio en la primera o segunda década de la vida.

— Las formas axonales (CMT2) con VCNM > 38m/s son un grupo poco frecuente y
geneticamente heterogéneo, con un elevado porcentaje de casos en los que no
se alcanza un diagnostico molecular.

— Describimos una familia con CMT2 de inicio tardio con una mutacién en el gen

MME, identificado recientemente.

Fig. 1 Fenotipo clinico Fig. 2 RM medular
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Fig. 3 ENMG inicial

.~ Paciente de 57 anos sin antecedentes familiares de enfermedades
neuromusculares. No consanguinidad.

.~ Presenta un cuadro de torpeza progresiva para deambular, calambres
frecuentes y debilidad distal asimeétrica en extremidades inferiores de inicio a
los 53 anos.

— Enla exploracion neuroloégica inicial se observo:

~ Amiotrofia y fasciculaciones en extremidades inferiores con pie cavo bilateral
(Fig. 1)

— Debilidad para maniobras de pinza izquierda (4/5) y flexion dorsal de ambos
pies de predominio izquierdo (3/5)

. Arreflexia en extremidades inferiores

— Marcha polineuritica.
— El cuadro clinico progreso en los meses posteriores asociando una hipoestesia e

hipopalestesia en extremidades inferiores.

— Estudio familiar (Fig. 5)
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Nerve and Site Latency | Amplitude | Segment Latency Distance | Conduction
Difference Velocity
Tibial.R ,,
Ankle 6.3 ms - 03mV Abductor hallucis-Ankle 6.3 ms mm nm/s
Popliteal fossa 17.4 ms 0.1mV [ Ankle-Popliteal fossa 11.1 ms 405 mm 36 m/s
Tibial.l
Ankle 55ms | 0.6 mV Abductor hallucis-Ankle 5.5 ms mm nm/s
Popliteal fossa 16.3 ms 0.2 mV Ankle-Popliteal fossa 10.8 ms 405 mm 38 m/s
Peroneal. R
Ankle 6.4 ms 0.1 mV Extensor digitorum brevis- 6.4 ms mm m/s
. Ankle Sensory Nerve Conduction:
Fibula (head) 154 ms 0.1 mV Ankle-Fibula (head) 9.0 ms 310 mm 34 m/s
Popliteal fossa 17.9 ms 0.1 mV | Fibula (head)-Popliteal fossa 2.5ms 85 mm 34 m/s Nerve and Site Onset Peak Amplitude | Segment Latency | Distance | Conduction
Latency Latency Difference Velocity
Peroneal.l 3
: 5 T - e : - Sural.l
Ankle 5.6 ms 0.3 mV Extensor digitorum brevis- 55ms mm m/s = . . - = =
| | 5 I Lower leg I 3.1 ms I 3.3 ms Sud Ankle-Lower leg l 3.1 ms ] 115 mm I
‘ Ankle
H Iibula (head) 157ms | 03mV Ankle-Fibula (head) 10.1 ms 315 mm 31 s Sural.R
I Lower leg I 2.4 ms | 32 ms I\ 8 uv Ankle-Lower leg I 2.4 ms I 90 mm I
Median.I
Wrist 4.0ms 11.2 mV Abductor pollicis brevis- 4.0 ms mm m/s Median.R
| Wrist Wrist 3.7 ms 4.6 ms Il uv Digit I (index finger)- 3.7 ms 150 mm 40 ms
Elbow 94 ms 10.6 mV Wrist-Elbow 5.4 ms 245 mm 45 m/s Wrist
Axilla 13.7 ms 10.5 mV Elbow-Axilla 4.3 ms 199 mm 46 m/s
W Ulnar.R
. Murieca 2.9 ms 3.6ms I8 uv Digit V (little finger)- 2.9 ms 125 mm 44 mis
Ulnar.R ) MEiﬁCCW( il
Wrist 29 ms 9.5mV Abductor digiti minimi 29ms mm m/s
(manus)-Wrist
Below elbow 7.6 ms 8.3mV Wrist-Below elbow 4.7 ms 236 mm 50 m/s
Above elbow 95 ms 82mV Below elbow-Above elbow 1.9 ms 100 mm 53 m/s
Motor Nerve Conduction:
Nerve and Site Latency | Amplitude | Segment Latency Distance | Conduction
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Popliteal fossa 349ms | 00mV Ankle-Popliteal fossa 28.4 ms mm /s
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[ Ankle ] 10.5ms | 02mV Abductor hallucis-Ankle ] ms I mm I m/s I Nerve and Site Onset Peak Amplitude | Segment Latency Distance | Conduction
Latency | Latency Difference Velocity
Peroneal. R _ . Sural.L
Ankle ms mV Extensor digitorum brevis- ms mm n/'s [ Lower leg [ ms | | uv Ankle-Lower leg | ms [ om |
Ankle
Fibula (head) 4.7 ms 1.2mV Ankle-I1bula (head) ms 75 mm m/s Sural. R
Knee 7.9 ms 0.2mV Fibula (head)-Popliteal fossa 32ms 75 mm 23 m/s I Lower leg | ms | ms |\ uv A Ankle-Lower leg | e | """ |
| L
Peroneal. L Median.R
= - — - Wrist 3.7 ms ms 13.1 uv [)igi[ [1 (index ﬁngcr)- 3.7 ms 153 mm A2
Ankle ms mVv Extensor digitorum brevis- ms mm m/'s Wirist
‘ Ankle
Fibula (head) 43ms | 08mV Ankle-Fibula (head) ms mm m/s Ulnar.R
Popliteal fossa 6.5 ms N 0.8mV Fibula (head)-Popliteal fossa 22ms 80 mm 36 m/s Muricca 3.0 ms ms 253 uv Digit V (little finger)- 3.0 ms 120 mm 40 m's
- Muriicca
Median.l
Wrist 4.0 ms 8.69mV Abductor pollicis brevis- ms mm m/s
Wrist
Elbow 9.6 ms 8.09mV Wrist-Elbow 5.6 ms 258 mm 46 m/s
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Fig. 5 Arbol genealdgico Q

— Analisis de sangre: GOT 53U/L, GPT 93U/L CK 600-1300U/L
— Estudio inmunolégico, LCR, serologias normales.
~ RM medular: moderada discopatia C5-C6, L5-S1 (Fig. 2).

— ENMG evidencio una neuropatia motora axonal en extremidades inferiores, con

abundante denervacion activa en extremidades inferiores y un trazado

neurogénico simple (Fig. 3)

— ENMG de control: se observo una polineuropatia sensitivo-motora axonal de

predominio en extremidades inferiores (Fig. 4). EMG: Denervacion activa (+++)
en musculos de extremidades inferiores con un trazado simple neurogénico tras

la activacion voluntaria.

— Estudio genetico de CMT demostré una mutacion en homocigosis en el gen

MME (membrane metalloendopeptidase) (c.466delC) causante de CMT2T.
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~_ Las formas axonales de CMT (CMT2) son un grupo de neuropatias clinica y

geneticamente heterogéneas.

~ En pacientes con CMT2 de predominio motor y edad de inicio tardio se

recomienda incluir el analisis del gen MME.
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