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La enfermedad de Charcot-Marie-Tooth
(CMT) es una de las enfermedades neuro-
légicas hereditarias mds frecuentes. Debe
su nombre a los tres médicos que la descri-
bieron en 1886: dos franceses, Charcot y
Marie, y uno britdnico, Tooth. También se
la denomina neuropatia periférica heredita-
ria sensitivomotora, para diferenciarla de
la enfermedad de Charcot o de la esclerosis
lateral amiotréfica (ELA).

 En Francia afecta a unas 30.000 perso-
nas sin distincién de sexo ni edad (con ini-
cio en la infancia o en la edad adulta).

* la CMT es una enfermedad genética
hereditaria, neuromuscular, de naturaleza
evolutiva, que no reduce la esperanza de
vida. Afecta a los nervios periféricos, lo

ue provoca con frecuencia una amiotrofia
39 las pantorrillas, de los antebrazos y de
las manos.

* La CMT presenta una gran heterogenei-
dad genética, es decir, bajo una misma
denominacién se encuentran enfermedades
provocadas por genes diferentes, situados
en cromosomas diferentes, pero cuyo cua-
dro clinico es claramente el mismo.

« Existen varias formas de CMT que se
diferencian por su modo de transmisién,
su localizacién genética y la parte del
nervio afectada:

- Las CMT de fipe 1 (tipo desmielinizante)
presentan una disminucién de la velocidad
de conduccidn del nervio porque la vaina
de mielina que lo envuelve no funciona
correctamente.

- Las CMT de tipo 2 (tipo axonal) presen-
tan unas velocidades de conduccién del
nervio normales porque el problema se
sitia en el axén y no en la vaina de mielina.

- Las CMT ligadas al cromosoma X presen-
tan una mielina normal y velocidades de
conduccién con una ligera disminucién.
Ademds, la CMT X no se transmite de la
misma manera que las CMT1 o las CMT2.

Cada uno de estos tipos se divide, a su
vez, en subtipos (1A, 1B..., 2A, 2B..) en
funcién de la causa genética.

- Otra enfermedad préxima a la CMT se
denomina neuropatia fomacular o neuropa-
tia hereditaria con hipersensibilidad a la
presién. Tras la compresién de un nervio,
estos enfermos desarrollan una neuropatia
que puede durar varios meses. Después,
la recuperacién suele ser completa.

- Existen otras formas de CMT muy poco
frecuentes y otras que todavia no han sido
identificadas en la actualidad.



¢Cémo se manifiesta?

* La edad de aparicion de los sintomas es muy
variable, lo mds frecuente es que aparezcan
en la infancia o la juventud. La forma precoz
y grave de la CMT se ha denominado enferme-
dad de Déjerine-Sottas.

* Los primeros signos afectan generalmente a
los pies, que se hacen cavos, insensibles y poco
estables. Poco a poco aparece: un estepaje
que provoca caidas y esguinces, dificultad para
correr, reduccién del perimetro de la marcha,
retracciones tendinosas, que pueden provocar
que los dedos de los pies se contraigan en for-
ma de garra, y amiotrofia, que proporciona a
las pantorrillas un aspecto caracteristico de
“botella de champan invertida”.

* La afectacidn de las manos no es sistemdtica
y aparece generalmente tras varios afios de
evolucién: los movimientos finos son dificiles de
ejecutar, los dedos pueden deformarse en forma
de garra, la amiotrofia puede provocar la pér-
dida de la funcién de pinza y una disminucién
de la fuerza. En principio todas estas afecta-
ciones son bilaterales.

* Los calambres son frecuentes sobre todo en
el periodo de evolucidn.

* Las deformaciones y la amiotrofia son varia-
bles. Por el contrario, son constantes: la fatigabi-
lidad, el equilibrio inestable, las dificultades
para mantenerse de pie, la dificultad para subir
escaleras y una habilidad manual muy dismi-
nuida.

¢Cémo evolucio

* La CMT en general evoluciona lentamente,
pero a veces lo hace por brofes (especialmente
en la adolescencia, algunas veces durante el
embarazo, la menopausia y una situacién de
estrés). Cada caso es particular.

* La gravedad de la afectacién es variable
distintos pacientes, incluso en una misma familia
y nada permite predecir la evolucién. El grado
de discapacidad puede ir de una simple moles-
tia para andar hasta el uso de una silla de
ruedas (poco frecuente: aproximadamente un
10% de los casos).

¢ la longevidad no se ve afectada.

¢Cémo se realiza el diagnéstico?

* El diagnéstico se lleva a cabo con ayuda
del electromiograma (EMG), de un andlisis
genético a partir de una muestra de sangre
(para todas las formas de la enfermedad en
|GS que se conoce el gen) Y. en OCUSiOHeS, con
ayuda de una biopsia de nervio.

* El electromiograma permite distinguir la afec-
tacién de la vaina de mielina con gisminucién
de las velocidades de conduccién motora (con
frecuencia menos de 30m/s en el nervio media-
no) de la degeneracién axonal con velocidades
de conduccién motora practicamente normales.
Estos exdmenes ayudan a determinar qué tipo
y subtipo de CMT tiene el paciente.

¢Cémo se trans

La CMT se debe a una anomalia genética
transmitida al menos por uno de los padres.

e En las formas de transmision dominante, uno
de los padres también estd enfermo, en
ocasiones sin signos cliicos. Cada uno de los
hijos, sin distincién de sexo, tiene un 50% de
posibilidades de heredar la anomalia.

* Para las formas de transmisién recesiva es
necesario que los dos padres, que son portado-
res sanos, sean portadores de la anomalia
genética. Sus hijos tendrdn un 25% de posibili-
dades de no estar afectados, un 50% de posi-
bilidades de ser portadores sanos y un 25%
de posibilidades de desarrollar la en\zarmedad.
Los que sean portadores sanos al igual que los
que estén enfermos pueden transmitir la anomo-
lia genética pero tienen muy pocas posibilidades
de tener hijos enfermos. Esto sélo es posible si
su pareja también es portadora de la anomalia

* En las formas bastante frecuentes de CMT
ligada al cromosoma X, la transmisién serd
variable en funcidn del sexo del padre afectado
y del nifio. Asi, una madre con CMT tiene un
50% de posibilidades de fransmitir la enferme-
dad a cada uno de sus hijos, sin distincién de
sexo, mientras que un padre con CMT transmitiré
el gen defectuoso Unicamente a sus hijas.

* Formas esporddicas: hay que indicar también
algunos casos de mutacién genética espontd-
neg, sin manifestacién conocida de la enferme-
dad en la familia. Asi como casos en los que
la transmisién hereditaria es dificil de identificar,
por la inexistencia de datos sobre la familia.

¢Como se puede tratar?

* Actualmente no existe ningin fratamiento
curativo, sin embargo es muy importante tomar
medidas preventivas.

* La fisioterapia es esencial para retrasar la
aparicién de deformaciones importantes y de
la amiofrofia, asi como para mantener un buen
estado ortopédico mientras se esperan futuros
tratamientos. La rehabilitacién deEe ser suave,
generalmente pasiva (movilizacién de las arti-
culaciones, masajes...). Se recomienda practicar
ciertas posturas, si bien nunca hay que forzar
ni hacer musculacién intensiva, ya que un mdscu-
lo fatigado se deteriora mds rdpido. Siempre
hay que tener en cuenta la Fatigubi“dud, tanto
durante la rehabilitacién como en el trabajo o
en la vida cotidiana.

* Utilizar bastén, férulas y zapatos ortopédicos
(la estética ha evolucionado mucho) permite
conseguir una cierfa estabilidad, disminuye el
riesgo de caidas y prolonga la capacidad de
marcha.

* La cirugia ortopédica puede proporcionar
ayuda y servir para mantener la marcha, pero
no frena la evolucién de la enfermedad. Se

veden realizar diferentes intervenciones en
Funcién de la edad y del estado ortopédico
del enfermo. La cirugia de la mano puede res-
taurar la funcién de pinza. Es importante consul-
tar a un equipo multidisciplinar que conozca
bien la enfermedad y su evolucién.

* Se puede recurrir a diversas ayudas técnicas:
pequefios objetos adaptados para abotonar,
girar una llave, sostener un boligrafo, desenros-
car tapones, etc. Utilizar un ordenador propor-
ciona autonomia, en especial a los estudiantes.
La utilizacién de una siﬁu de ruedas manual o
eléctrica, de forma continua o como ayuda,
confiere autonomia de desplazamiento. La
eleccién de un coche automdtico retrasa el
momento de recurrir a un equipamiento para
la conduccién asistida.

* Algunos medicamentos estdn desaconsejados
para las personas con CMT. Se puede obtener
el listado de los mismos en CMT France, pero
nunca hay que dejar de fomar un medicamento
sin prescripcién médica.

* Los conocimientos sobre la enfermedad avan-
zan. Cada afio se localizan e identifican nuevos
genes y algunas proteinas responsables de la
CMT. Diferentes equipos en el mundo (en espe-
cial en Francia) TruEuian en posibles trata-

mientos, tanto de naturaleza medicamentosa
como en ensayos de terapia génica.

con la CMT

* La discapacidad es de naturaleza variable
y en general permite una vida précticamente
“normal”. En la eleccién de la profesion debe
tenerse en cuenta la posible evolucidn. Se
debe evitar un trabajo que exija estar de pie
de manera prolongada o numerosos desplaza-
mientos, o bien que exija una gran habilidad
manual, porque existen muchas posibilidades
de verse obligado a tener que dejar estas acti-
vidades. La eleccién del lugar de residencia
también es importante: evitar casas con esca-
leras, etc.

* La comprensién por parte del enforno es
esencial en la aceptacién de la enfermedad,
en particular para los nifies. Un nifio puede
practicar un deporte si el educador es conscien-
te de sus Iimites y lo sitia en un puesto compa-
tible con su discapacidad (pertero en fitbol o,
por ejemplo, cronometrador de una carreral).
Para su desarrollo los nifios necesitan realizar,
en la media que sea posible, las mismas activi-
dades que sus compaiieros y, si bien admiten
con dificultad ser excluidos, aceptan ciertas
condiciones si pueden parficipar.

* La lenta evolucién de la enfermedad permite
una progresiva adaptacién a la disminucién
de las capacidades, pero plantea preguntas
sobre le futuro. Los signos clinicos poco visibles
al inicio y la fatigabilidad variabi)e de un mo-
mento a ofro, deben ser vigilados con atencién
por el enforno.

* El apoyo psicolégico puede resultar dtil. Ya
que, a pesar de todo, muchas personas consi-
guen llevar una vida rica y plena, porque recha-
zan hipotecar el presente en funcién del futuro.

* El reunirse con ofras personas afectadas per-
mite romper el aislamiento e intercambiar
“frucos”.

* No se debe dudar en recurrir a ayudas téc-
nicas.

* No se debe descuidar el tratamiento con
fisioterapia.



