
CARACTERIZACIÓN	  CLÍNICA,	  ELECTRODIAGNÓSTICA	  Y	  GENÉTICA	  DE	  

CMT	  AXONAL	  DE	  INICIO	  TARDÍO	  ASOCIADO	  AL	  GEN	  MME	  	  

(CMT2T)

La	  enfermedad	  de	  Charcot-‐MarieTooth	  (CMT)	  es	  la	  neuropatía	  hereditaria	  más	  

frecuente.	  	  

Clínicamente	   cursa	   con	   debilidad,	   amiotro>ia,	   alteración	   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	  

genéticamente	  heterogéneo,	  con	  un	  elevado	  porcentaje	  de	  casos	  en	  los	  que	  no	  

se	  alcanza	  un	  diagnóstico	  molecular.	  

Describimos	  una	  familia	  con	  CMT2	  de	  inicio	  tardío	  con	  una	  mutación	  en	  el	  gen	  

MME,	  identi>icado	  recientemente.	  
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Presenta	   un	   cuadro	   de	   torpeza	   progresiva	   para	   deambular,	   calambres	  

frecuentes	  y	  debilidad	  distal	  asimétrica	  en	  extremidades	   inferiores	  de	   inicio	  a	  

los	  53	  años.	  	  

En	  la	  exploración	  neurológica	  inicial	  se	  observó:	  

Amiotro>ia	  y	  fasciculaciones	  en	  extremidades	  inferiores	  con	  pie	  cavo	  bilateral	  

(Fig.	  1)	  

Debilidad	  para	  maniobras	  de	  pinza	  izquierda	  (4/5)	  y	  >lexión	  dorsal	  de	  ambos	  

pies	  de	  predominio	  izquierdo	  (3/5)	  

Arre>lexia	  en	  extremidades	  inferiores	  

Marcha	  polineurítica.	  	  

El	  cuadro	  clínico	  progresó	  en	  los	  meses	  posteriores	  asociando	  una	  hipoestesia	  e	  

hipopalestesia	  en	  extremidades	  inferiores.	  

PACIENTES Y MÉTODOS

Análisis	  de	  sangre:	  GOT	  53U/L,	  GPT	  93U/L	  CK	  600-‐1300U/L	  	  

Estudio	  inmunológico,	  LCR,	  serologías	  normales.	  	  

RM	  medular:	  moderada	  discopatia	  C5-‐C6,	  L5-‐S1	  (Fig.	  2).	  	  

ENMG	  evidenció	  una	  neuropatía	  motora	  axonal	  en	  extremidades	  inferiores,	  con	  

abundante	   denervación	   activa	   en	   extremidades	   inferiores	   y	   un	   trazado	  

neurogénico	  simple	  (Fig.	  3)	  	  

ENMG	  de	   control:	   se	   observó	   una	   polineuropatía	   sensitivo-‐motora	   axonal	   de	  

predominio	  en	  extremidades	  inferiores	  (Fig.	  4).	  EMG:	  Denervación	  activa	  (+++)	  

en	  músculos	  de	  extremidades	  inferiores	  con	  un	  trazado	  simple	  neurogénico	  tras	  

la	  activación	  voluntaria.	  	  

Estudio	   genético	   de	   CMT	   demostró	   una	  mutación	   en	   homocigosis	   en	   el	   gen	  

MME	  (membrane	  metalloendopeptidase)	  (c.466delC)	  causante	  de	  CMT2T.	  

Estudio	  familiar	  (Fig.	  5)
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Las	   formas	   axonales	   de	   CMT	   (CMT2)	   son	   un	   grupo	   de	   neuropatías	   clínica	   y	  

genéticamente	  heterogéneas.	  	  

En	   pacientes	   con	   CMT2	   de	   predominio	   motor	   y	   edad	   de	   inicio	   tardío	   se	  

recomienda	  incluir	  el	  análisis	  del	  gen	  MME.

CONCLUSIONES
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