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Resumen

Objetivos: Las mutaciones en LRSAM 1 se han asociado aformas de herencia autosdmica dominante y
recesiva de neuropatia Charcot-Marie-Tooth (CMT2P). El objetivo de este estudio es describir €l fenotipo de
las familias con diferentes mutaciones en LRSAM1 de una serie de CMT, asi como evaluar laimportancia de
las distintas técnicas diagnosticas que faciliten la deteccion de portadores con manifestaciones subclinicas.

Material y métodos. Se revisaron los hallazgos clinicos, electrofisiolégicosy de RM muscular en 9 familias
con mutacionesen LRSAM 1.

Resultados: Los sintomas seiniciaron a partir de la 42 década predominando |os sintomas sensitivos desde €l
inicio de laenfermedad. El cuadro clinico estuvo dominado por ataxia sensitiva, calambresy dolor
neuropatico. Se identificaron 5 variantes en LRSAM 1 localizadas en € dominio RING, siendo 2 de ellas
noveles: una delecion de 4 aminoécidos (p.695-698del CCQQ) en 5 familias y una mutacién puntual (p.
Cys699Arg) en laotra. El curso de la enfermedad fue bastante homogéneo salvo en un paciente que presentd
un curso mas grave y presentaba ademas un cambio en MFN2. El estudio electrofisiolégico y laRM
muscular presentaron hallazgos patol dgicos en todos |os pacientes portadores de la mutacion, siendo de
ayuda en |la deteccion de portadores subclinicos.

Conclusion: El perfil clinico de las neuropatias con mutaciones en LRSAM1 es el de una neuropatia axonal
leve o leve moderada deinicio tardio y de predominio sensitivo incluyendo neuropatias sensitivas dolorosas
y atéxicas. Los estudios electrofisioldgicos y laRM muscular son técnicas Utiles en la busqueda de
portadores.
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