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Resumen

Objetivos: Las neuropatias hereditarias forman un grupo diverso de enfermedades, siendo Charcot-
Marie-Tooth (CMT) la mas frecuente. Aunque las técnicas de secuenciacion han mejorado su
diagndstico, un nimero relevante de pacientes sigue sin identificacion genética. Este estudio busca
caracterizar clinica y genéticamente una amplia cohorte de pacientes con diagnostico de neuropatia
hereditaria.

Material y métodos: Se llevo a cabo un estudio observacional retrospectivo a partir de una base de
datos de pacientes con sospecha de neuropatia hereditaria. Se analiz6 la frecuencia de subtipos
clinicos y genéticos.

Resultados: Se analizaron 900 pacientes, 705 tuvieron diagnéstico de CMT, 124 NHMd, 60 HNPP y
11 CMT+. En CMT, el 59,3% fueron desmielinizantes; 37,7% axonales; y 3,0% intermedias. El
estudio genético fue no concluyente en el 11,4%. Los genes mas frecuentemente implicados fueron:
duplicaciéon de PMP22 (43,8%); GJB1 (7,2%); GDAP1 (6,8%); SH3TC2 (4,3%); y LRSAM1 (3,8%). En
formas desmielinizantes, la duplicacion de PMP22 representé el 73,9%; SH3TC2 7,2%; y MPZ 3,6%.
En axonales, GDAP1 el 18,1%; GJB1 17,3%; LRSAM1 10,2%. En intermedias, ATP1A1 el 19,0%;
GJB1, ITPR3 y MPZ 14,3% cada uno. En NHMd, el estudio genético fue no concluyente en el 49,2%.
Los genes mas frecuentemente implicados fueron GARS (8,9%); BICD2 (8,1%); y HSPB1 (6,5%).

Conclusion: El estudio genético mostré un buen rendimiento diagndstico (81,3%), variando segin
el subtipo de neuropatia. Aun asi, la importante proporcion de casos sin diagndstico molecular,
especialmente en formas no-CMT, hace necesario el uso de técnicas mas avanzadas como exoma,
genoma completo o long-reads.
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