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Resumen

Objetivos: Mutaciones en el gen ITPR3 (inositol 1,4,5-trifphosphate receptor 3) se han asociado ala
enfermedad de Charcot-Marie-Tooth (CMT). Describimos fenotipicamente los miembros de una familia con
neuropatia hereditaria que presentaron una mutacion en dicho gen.

Material y métodos: Revision de los datos clinicos, de laboratorio y electrofisiol 6gicos de tres individuos de
una familia con diagnostico de neuropatia. Mediante la secuenciacién de exomaen el hijo del probando,
sintomatico, se identifico unavariante en ITPR3 en los familiares sintométicos, y se realizaron estudios de
segregacion de lamisma.

Resultados: El probando inicio sintomas de debilidad distal y parestesias en extremidades, alos 32 afios. El
estudio neurofisiol gico presentaba hallazgos compatibles con neuropatia desmielinizante. Se diagnostico de
neuropatia desmielinizante inflamatoria cronica (CIDP), parala que se instauraron varios tratamientos
inmunomodul adores, sin respuesta. La clinica progreso lentamente, Sus hijos iniciaron clinica sugestiva de
neuropatia al inicio de la cuarta década. El examen clinico y neurofisiol 6gico fueron compatibles con CMT
intermedio. Se reoriento el cuadro como neuropatia genéticay se encontré lavariante c4271C>T en el gen
ITPR3 en heterocigosis.

Conclusion: Se confirmaque lavariante c4271C>T del gen ITPR3 se manifiesta fenotipicamente como CMT
autosdmico dominante de inicio en torno ala cuarta década de vida, con vel ocidades de conduccion
intermedias. Ante neuropatias de inicio tardio que no responden a tratamiento inmunomodular, debe
plantearse la posibilidad de causa genética.
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