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RESUMEN

En este trabajo se hace una descripcion didactica de un grupo
de neuropatias englobadas en el término de neuropatias sensi-
tivas motoras hereditarias.

Después de dar datos para el diagnéstico de los 7 tipos presen-
tes se analiza la enfermedad de Charcot Marie Tooth como la
mas frecuente, desde el punto de vista diagnostico, patogénico
y de tratamiento.
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ABSTRACT

A didactic description is made to a group of peripheric neuropaties
joined under the term of hereditary sensitive motor neuropaties.

After giving information on the 7 subgroups included, a larger
exposition from the point of view of diagnosis, patogenesis and
treatment is given on Charcot Marie Tooth, the most frequent of
them all.
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GENERALIDADES

Las neuropatias sensitivas-motoras hereditarias
(NSMH), constituyen un complejo y heterogéneo grupo
de atrofias y paresias progresivas, en los musculos dis-
tales de las extremidades, a diferencia de las lesiones
agudas, donde la sintomatologia es esencialmente
proximal’. Debido a que los axones sensitivos y moto-
res transcurren a través de los mismos nervios, los tras-
tornos periféricos afectan discriminadamente, ambas
funciones.

Entre las caracteristicas comunes mas resaltantes de
estos trastornos, se encuentran: la poca magnitud del
déficit sensitivo, la lenta evolucion de los procesos de-
generativos, y la normal esperanza de vida de estos
pacientes.
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CLASIFICACION

Con base a los datos clinicos, genéticos, electrofisio-
l6gicos y neuropatolégicos, las NSMH, han sido clasifi-
cadas universalmente, siguiendo los criterios de Dick y
Lambert®*'°, en siete tipos, a saber: '

NSMH Tipo 1:

En esta forma de manifestacidn, la transmisién es
autosémica dominante, y se caracteriza por:

a) la disminucion uniforme de la velocidad de conduc-
cién en los nervios motores, hasta aproximadamen-
te la mitad de lo normal; y

b) la usual hipertrofia distal de los nervios, en forma de
“capas de cebolla”, lo cual es una evidencia, en tér-
minos histolégicos, de los sucesivos procesos de
desmielinizacion y remielinizacion, causantes del re-
tardo en la conduccion nerviosa’™®,

Este tipo de neuropatia, ha sido dividida en dos
subgrupos; el tipo 1-A, donde la velocidad de conduc-
cién de nervios motores (VCN), disminuye de forma in-
termedia; y en la biopsia de nervio, los cambios en “ca-
pes de cebolla” también son intermedios. El tipo 1-B,
presenta severa lentitud en la VCN, y son muy acen-
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tuados los cambios en “capas de cebolla”. El sindrome
de Roussy-Levy, es incluido en el primer grupo. Los sin-
tomas incluyen: dificultad para la marcha, arreflexia ge-
neralizada, pie equinovaro, ausencia de babinski y ten-
dencia a la atrofia de las manos®.

NSMH Tipo 2:

Se heredan por un mecanismo autosémico dominan-
te, pero en este grupo, la VCN es normal o levemente
disminuida, y los cambios hipertréficos en el nervio son
menores.

NSMH Tipo 3:

Se trasmiten de manera autosémica recesiva, con no-
table lentitud en la VCN, y microscépicamerite, presen-
ta un proceso de desmielinizacién segmentaria, acom-
pahando a la hipertrofia en capas de cebolla. En este
tipo, se incluye a la neuritis intersticial hipertréfica fami-
liar de lactantes y nifios, conocida como la enfermedad
de Dejerine Sottas?37,

NSMH Tipo 4:

Se heredan de forma autosdmica recesiva, con len-
ta VCN, hipertrofia neuronal en capas de cebolla, e
incremento del acido Fitamico, por la deficiencia es-
pecifica de una enzima que interviene en el primer
paso del catabolismo del mencionado acido. En este
grupo se incluye a la enfermedad de Refsum, descri-
ta hace mas de 50 anos, la cual se caracteriza,
adicionalmente por: ataxia, retinitis pigmentosa, ele-
vacién en la concentracion de proteinas en el liquido
cefalorraquideo, y menos cominmente por, miocar-
diopatia, disfuncion tubular renal, y déficit en distintos
pares craneales®.

NSMH Tipo 5: o
Su trasmisién es autosémica dominante, manifestan-

dose con paraplejia espastica, con lentitud en la VCN,
y capas de cebolla.

NSMH Tipo 6:

Son semejantes a las del tipo 1, pero en estas, se
evidencia atrofia del nervio 6ptico. Fueron descritas ini-
cialmente por Vizioli, en el afio 1879°, cuando presento
el caso de un padre y sus dos hijos con atrofia muscu-
lar peroneal, asociada con atrofia del nervio c’)pticg.
Desde entonces, se le atribuye una trasmision autoso-

mica recesiva.
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NSMH Tipo 7:

Comprende los casos similares al tipo 1, pero con
retinitis pigmentaria.

CLINICA

Los pacientes inician su sintomatologia, manifestan-
do parestesias frecuentes, con incapacidad para discri-
minar la temperatura y el dolor. Aunque, en algunas
oportunidades, puede llegar a perderse la sensibilidad
propioceptiva (posicion y vibracion), no se pierde la sen-
sibilidad cutanea.

Estas neuropatias, siempre progresan desde las zo-
nas distales, hacia las proximales (en guantes y calce-
tines), posiblemente debido a que los trastornos en el
transporte axonal, de los metabolitos esenciales y de
las proteinas, son siempre magnificados en las areas
mas susceptibles de las neuronas periféricas.

ENFERMEDAD DE CHARCOT-MARIE-TOOTH

Tambien llamada atrofia muscular peronea, la enfer-
medad de Charcot-Marie-Tooth (CMT), es un trastorno
hereditario, con rasgo autosémico dominante, que com-
prende la degeneracion de los nervios peritéricos, rai-
ces motoras, y a menudo la médula espinal. Esta en-
fermedad, abarca a los grupos 1y 2 de las NSMH, y se
caracteriza por la atrofia de varios grupos musculares,
pero en particular de los peroneos, y de la musculatura
intrinseca de los pies y de las manos.

Este trastorno es mas evidente en ninos que en ni-
fias, y su incidencia es variable. En relacion a la raza,
se argumenta que no afecta a personas negras'®.

PATOGENIA

Esta enfermedad, es la neuropatia hereditaria mas
comun de nuestra especie, y ha sido asociada a la
duplicacion del cromosoma 17, en los casos pertene-
cientes al tipo 1-A; a diferencia de los casos del tipo 2,
donde no se ha demostrado ningun tipo de duplica-
cion®. ‘

Los cambios degenerativos, se manifiestan micros-
cépicamente, por la fragmentacién de los cilindro-ejes,
junto a la demielinizacén de los nervios periféricos y de
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las raices nerviosas motoras. En los casos clasificados
en el tipo 1, se identifican las hipertrofias en capas de
cebollas, mientras que en el tipo 2, los cambios dege-
nerativos son minimos. A la atrofia neuronal, se le adi-
ciona la proliferacion de blastos y la infiltracion de
adipocitos.

En cuanto a la médula espinal, generalmente puede
haber pérdida de las neuronas del asta anterior, y se-
cundariamente compromiso de las raices y columnas
posteriores.

CLIiNICA

Lo primero que debemos tener presente en estos
pacientes, es que su inteligencia permanece normal,
asi como su tono esfinteriano. Son personas deambu-
lantes, cuya enfermedad evoluciona lentamente, sin
compromiso en su esperanza de vida, a pesar de la
gravedad de las deformidades que se puede alcanzar
a la edad de 40 a 50 afos.

En la actualidad, se mantiene vigente la diferencia-
cion en cuanto al momento de aparicién de la sintoma-
tologia segun el tipo de NSMH, de manera que, para el
tipo 1, llamada también forma axonal de la enferme-
dad, la edad mas usual es entre los 5y 15 afios de
vida; mientras que para el tipo 2, conocida como la for-
ma neuronal, es entre los 10 y los 20 anos.

Inicialmente, pueden presentarse parestesias, moles-
tias al caminar a nivel de las cabezas de los metatarsia-
nos, y entumecimiento a nivel de piernas y pies.

Los primeros en comprometerse son los musculos
peroneos y los musculos intrinsecos del pie, cuyo des-
equilibrio es el desencadenante de la deformidad dis-
tal. Los dedos en garra, como parte del pie cavo-varo,
es la deformidad inicial, curiosamente, asociados a una
importante laxitud ligamentaria y a una atrofia muscular
distal simétrica. Seguidamente son afectados los mus-
culos tibial anterior y extensores de los dedos, con lo
cual se produce la deformidad en equino del ante y
medio pie. Ulteriormente surge la atrofia del triceps sural,
con la consecuente deformidad del talo del torso. A la
precoz atrofia del triceps sural, con la consecuente de-
formidad calcédneo-cavo-varo, se le atribuye un signo
de diferenciacion de las NSMH del tipo 2, frente al cavo-
varo que se observa en las NSMH del tipo 1. La tipica
imagen de contraste entre las piernas finas, debajo de
muslos engrosados, se la designa como el signo de las

“piernas del avestruz". Este signo es mas frecuente en
las NSMH del tipo 2, donde la debilidad de los miembros
pélvicos es mas notable que en las NSMH del tipo 1.

Debido a la disminucién en la sensibilidad propiocep-
tiva, se amplia la base de sustentacién del cuerpo, y
con el fin de aumentar el equilibrio, se adopta un genu
flexo secundario, con lo que se mejora la ubicacion del
centro de gravedad corporal, y la activacién de la sen-
sibilidad propioseptiva de la rodilla. Concomitantemente,
el paciente debe apoyarse en objetos fijos, y desviar
los pies durante la marcha.

El reflejo osteotendinoso que primero desaparece es
el aquiliano, seguidos por el reflejo radial, mientras que
los reflejos rotulianos, bicipital y tricipital, permanecen
presentes.

La atrofia de los musculos intrinsecos de los brazos y
de la mano, provocan la caracteristica deformidad de
dedos en garra, con pérdida progresiva de la oposicién
del pulgar y dificultad para las maniobras finas. Igual-
mente, se ha dado por atribuirle una mayor severidad,
a los trastornos observados en el miembro superior, en
los casos de NSMH del tipo 1.

Desde la descripcion de Kewalramani y colaborado-
res, en 1976, de una familia con tres integrantes que
padecian de CMT y cifoescoliosis, las diferentes series
reportadas'®" le asignan una asociacion del 10 al 25%,
en estos pacientes.

DIAGNOSTICO

La historia familiar, junto a la lenta evolucién del tras-
torno, resaltado por la hiporreflexia aquileana, y el com-
promiso progresivo de distal a proximal, de los muscu-
los peroneos, tibial anterior e intrinsecos del pie y de la
mano, asociado a deformidades en pies y manos, son
los signos de presuncion mas relevantes .

Lambert?, el primero en reportar la disminucion de la
velocidad de conduccion de los nervios periféricos, en
la neuropatia familiar. Desde entonces, la medicidn de
la VCN, es un método util para la identificacion de los
portadores de la enfermedad aunque éstas no mani-
fiestan otros signos clinicos. Por medio de la electro-
miografia, segun nos sugiere Lambert, podemos identi-
ficar la disminucion de las reacciones eléctricas, en eta-
pas tempranas de la enfermedad, cuando todavia el
compromiso es incipiente. Para ello es preciso tener
claro que cualguier aumento en el “periodo de lactan-
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cia”, expresado en milisegundos, es indicativo de neuro-
patia periférica. Recordemos que este periodo, com-
prende el tiempo transcurrido entre la aplicacion del
estimulo eléctrico hasta la obtencién de la respuesta
motora. Por otro lado, la VCN se expresa en mts/se-
gundo, y para el caso de los nervios tibial anterior y
posterior, es de 40 mts/seg, de manera que la dismi-
nucion de dicha velocidad puede ser clasificada en:
Leve, entre 30-40 mts/seg, moderada, entre 20-30 mts/
seg, y severa, cuando la VCN es menor a los 20 mts/
seg.

Mas recientemente, se ha promovido el uso de la re-
sonancia magnética nuclear, como un estudio efectivo,
no solo por la visualizacion de la distribucién y asime-
tria de la degeneracion muscular, que ofrece, sino, como
herramienta para la planificacion del tratamiento mas
conveniente?.

TRATAMIENTO

El tratamiento, en las etapas iniciales, esta dirigido a
evitar la aparicion de deformidades estructuradas en
pies y manos, motivo por el que comprende la realiza-
cion de ejercicios de estiramiento pasivo, y el uso de
férulas para uso nocturnos. Alternadamente, deben rea-
lizarse ejercicios de fortalecimiento activo, especialmen-
te a nivel de los grupos de musculos peroneos, exten-
sores de los dedos, y tibial anterior.

Dependiendo de la progresion de la enfermedad, se
evaluara el momento de la indicacion de la cirugia co-
rrectora mas apropiada, de acuerdo al grado de defor-
midad y el compromiso muscular.

El principal requisito, para las trasposiciones tendi-
nosas, es la adecuada potencia del musculo que sera
trasladado. Se indicard, entonces, la transferencia del
tibial posterior, a la 32 cufia, cuando los musculos pero-
neos presenten gran deterioro funcional, junto a una
potencia, moderadamente conservada, de los tibiales
anteriores. La fasciotomia plantar, conjuntamente, per-
mite la liberacién de la tensién en la aponeurosis plan-
tar, determinante en la deformidad en cavo.

Las diferentes técnicas a nivel 6seo, tales como las
cufias de ampliacién, de base plantar, las cunas
reductoras, de base dorsal las osteotomias en forma
de "V" a nivel del tarso, las tarsectomias, y las triple
artrodesis, persiguen estabilizar el retropie, y corregir
la deformidad en cavo-varo.
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