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Resumen

Objetivos: Las formasintermedias de la enfermedad de Charcot-Marie-Tooth (CMT-I) presentan
caracteristicas clinicas, electrofisiolégicas y patol dgicas no claramente desmielinizantes o axonales. Se
considera CMT-I cuando la velocidad de conduccién motora (VCM) en nervios de miembros superiores se
encuentran entre 25 y 45 m/s. El objetivo de este trabajo es revisar las caracteristicas clinicas y variabilidad
genética en familias con fenotipo CMT-I, excluyendo aquellas con variantes en GJB1, con €l propdsito de
conocer la variabilidad clinico-genética de este subtipo.

Material y métodos. Se revisaron datos clinicos, electrofisiolégicos y de imagen de 14 pacientes (9 familias)
con diagnostico de CMT-I. El diagnéstico genético se realizé mediante panel de genes o secuenciacion de
exoma o Sanger.

Resultados: Se encontraron un total de 6 genes causales, dos familias presentaron variantes en ATP1A1, dos
en DRP2, dosen MPZ, otrastres en ITPR3, GNB4 y NEFL. Lavariante en DRP2 segreg6 de forma recesiva
ligada al X, las demés mostraron herencia autosomica dominante. El 85,7% de los pacientes manifestaron
debilidad e hipoestesia distal en miembros inferioresy alteracion de lamarcha. El 57% de |os pacientes
tuvieron un inicio tardio. Una paciente con variante en NEFL mostré sintomatologia cerebelosa. La
resonancia magnética muscular revel 6 un patron longitud-dependiente paralelo alaclinica.

Conclusion: Lasformas de CMT-I, excluyendo las variantes en GJB1, son infrecuentesy se asocian a
multiples genes, presentando en su mayoria un fenotipo clésico de neuropatia sensitivo-motora longitud-
dependiente.
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