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424/872 - DISNEA Y PARALISIS FRENICA UNILATERAL EN PACIENTE CON
ENFERMEDAD DE CHARCOT-MARIE-TOOTH
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Resumen

Descripcion del caso: Mujer de 66 afios de edad que aqueja disnea, sin ortopnea, de 12 afios de
evolucion, que se agravod en los ultimos meses hasta hacerse de minimos esfuerzos, asociandose,
ocasionalmente, a tos no productiva. No antecedentes de tabaquismo. Enfermedad de Charcot-
Marie-Tooth (autosémica dominante con mutacion en el gen EGR2) asociada a polineuropatia
desmielinizante idiopatica crénica inflamatoria sobreanadida (diagnodstico 2007).

Exploracion y pruebas complementarias: Anodina desde el punto de vista cardiovascular y
respiratorio. SpO2: 98%. Espirometria. Alteracion ventilatoria de patrén mixto, muy grave, que
revierte de forma significativa tras la PBD [basal: FVC: 1,17, FEV1: 0,69; FEV1/FVC: 61,78%. PBD:
FVC: 1,40 (+22%), FEV1: 0,99% (+36%); FEV1/FVC: 71,09% (4+14%)]. Rx térax: elevacién de la
interfase toracoabdominal derecha. Tratamiento. glicopirrinonio/indacaterol 43/85 pg/dia.
Valoracion por neumologia.

Orientacion diagndstica: Disnea en relacion con alteracion ventilatoria de patrén mixto.
Diagnoéstico diferencial: EPOC. Asma.

Comentario final: La enfermedad de Charcot-Marie-Tooth es la neuropatia hereditaria motriz y
sensitiva periférica mas prevalente en Espafa (28,2 casos por 100.000 habitantes). Clinicamente se
caracteriza por debilidad y atrofia muscular con hiporreflexia o arreflexia en extremidades
inferiores, deformidades osteoarticulares y disminucion de la percepcion del dolor, temperatura o
propiocepcion en miembros inferiores. Ocasionalmente presentan alteraciones motrices y sensitivas
en extremidades superiores y, mas raramente y asociadas a las formas mas graves, manifestaciones
respiratorias que justifican la evaluacion periddica de la funcién respiratoria en estos pacientes.
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