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Resumen

Objetivos: Alteraciones bialélicas en el gen SORD se han descrito recientemente como causa frecuente de
neuropatia hereditaria de herencia autosdmica recesiva. Puede manifestarse en forma de polineuropatia
axonal tipo Charcot-Marie-Tooth tipo 2 (CMT2) o polineuropatia motora distal.

Material y métodos: Se describen los casos de dos hermanos, sin consanguinidad familiar, que consultan por
debilidad de extremidades.

Resultados: El caso indice es unamujer de 61 afios que describe alteraciones de la marcha desde lainfancia
con progresion posterior. que llega a afectar ala funcion motora de miembros superiores. En la exploracion
presenta debilidad asimétrica de miembros inferiores con atrofia de piernasy pies, acomparado de debilidad
de musculatura intrinseca de manos con sensibilidad normal. Presenta arreflexia aguilea, rotulianos exaltados
y reflgjos disminuidos en miembros superiores. Su hermano de 51 presenta exclusivamente sintomatol ogia
motora en miembros inferiores con debilidad 4/5 paraflexion dorsal del piey 3/5 paralaflexion plantar con
atrofia gemelar e imposibilidad parala marcha de puntillas. Ademés, tiene sensibilidad y reflejos
conservados, a excepcion de arreflexia aguilea. Se realiza estudio neurofisiol6gico que muestra hallazgos
compatibles con una polineuropatia axonal sensitivo-motora de predominio motor y distal tipo CMT2.
Destacar que en ambos se describe una mayor afectacion de ambos nervios tibiales posteriores. Se realiza
andlisis de exoma donde se encuentra una mutacion en homocigosis en el gen SORD:
C.757delG(p.Ala253GInfs* 27).

Conclusion: Las mutaciones en el gen SORD son una causa creciente de neuropatia hereditaria. Destacar €l

predominio en la afectacion del compartimento posterior de las piernas, tanto clinicamente como en estudios
neurofisiol 6gicos.
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