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Resumen

Objetivos: La enfermedad de Charcot-Marie-Tooth type 4D (CMT4D) se caracteriza por una
neuropatia sensitivomotora desmielinizante severa y progresiva de inicio en la edad infantil, que se
manifiesta con debilidad muscular distal y atrofia, hipoacusia neurosensorial que evoluciona a
sordera (normalmente en 32 década de la vida) y deformidades esqueléticas, especialmente de pies.

Material y métodos: Presentamos el caso de un varén remitido para estudio a la edad de 3 afios
por macrocefalia y retraso psicomotor, destacando torpeza motora y retraso leve en la adquisiciéon
del lenguaje. En la exploracion presentaba hipotonia severa y marcha inestable con frecuentes
caidas y ausencia de reflejos. Antecedentes familiares: padres consanguineos.

Resultados: El estudio ENG-EMG pone de manifiesto hallazgos compatibles con polineuropatia
sensitivomotora, desmielinizante, de grado muy grave. En el estudio genético se detecta anomalia
numérica de cromosomas sexuales 47 XYY y en estudio ampliado una alteracién en el gen NDRG1
asociado a la enfermedad Charcot-Marie-Tooth tipo 4D. El estudio de potenciales evocados auditivos
de tronco cerebral y el tiempo de conduccidn central y audiometria objetiva mostraron hallazgos
indicativos de disfuncion retrococlear en ambas vias auditivas, compatible con neuropatia auditiva e
hipoacusia bilateral leve.

Conclusion: Presentamos este caso porque el paciente presentaba una anomalia numérica de
cromosomas sexuales que justificaba parte de la clinica del paciente (macrocefalia y posible torpeza
motora). El estudio ENG-EMG fue clave para continuar el estudio genético y llegar al diagndstico de
polineuropatia hereditaria. Los padres eran ambos portadores asintomaticos de la mutacion.

2667-0496 / © 2022, Elsevier Espana S.L.U. y Sociedad Espafiola de Neurologia (SEN). Todos los
derechos reservados.



