NEUARG-703; No. of Pages3

NEUROL ARG.2025;XXX(XX):XXX-XXX

N
A Y 4
Sociedad Neuroldgica Argentina

Filial de la Federacién Mundial
de Neurologia

Neurologia Argentina

www.elsevier.es/neurolarg

Imagen del mes

Lipomatosis multiple simétrica y neuropatia
axonal en paciente con enfermedad
de Charcot-Marie-Tooth debida a mutacién

homocigota en MFN2

Multiple symmetric lipomatosis and axonal neuropathy in a patient
with Charcot-Marie-Tooth disease due to a homozygous mutation

in MFN2 gene

Antonio Cristébal Luque-Ambrosiani® y Francisco Javier Gémez-Ferndndez"*

& Médico Interno Residente, Unidad de Gestién Clinica de Neurologia, Hospital Universitario Virgen del Rocio, Sevilla, Espafia
b Facultativo Especialista de Area, Unidad de Gestién Clinica de Neurologia, Hospital Universitario Virgen del Rocio, Sevilla, Espafia

Caso clinico

Vardn de 65 anos, con antecedentes familiares de padres con-
sanguineos, asi como un hermano con lipomatosis y pies
cavos, como antecedente personal destaca lipomatosis mul-
tiple. Consulta por dolor y calambres en ambos pies, de anos
de evolucién y por presentar pies cavos. Cuando es valorado
en Neurologia, se aprecian lipomas multiples de predominio
en tronco superior y debilidad distal de miembros inferiores,
con mayor afectacién en la dorsiflexién plantar, con hipopa-
lestesia distal e hiporreflexia rotuliana y arreflexia aquilea,
con marcha taloneante y atrofia distal de miembros inferiores.

* Autor para correspondencia.

Se realiza estudio de conduccién nerviosa y electromiogra-
fia diagnosticdndose de neuropatia sensitivo-motora axonal,
con autoinmunidad, serologias y analitica general normales.
Por el hallazgo de lipomatosis multiple y neuropatia axonal®?,
se solicita panel de genes relacionados con la enfermedad de
Charcot-Marie-Tooth, incluyendo MFN2, en el cual se observé
una variante patogénica en homocigosis en el gen MFN2:
€.2119C>T; (p.Trp740Ser). En conclusidn, la exploracién fisica
es fundamental para encontrar signos que orienten el estu-
dio genético y faciliten su interpretacién dentro del amplio
espectro de la enfermedad de Charcot-Marie-Tooth, como es el
caso de la identificacién de lipomatosis, asociada a CMT2A%™>

(fg. 1).
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Figura 1 - Exploracién fisica: multiples masas voluminosas en el tronco superior compatibles con lipomas (A y B),
mostrando la cicatriz quirirgica de una de estas (B); atrofia de piernas y pies con pie cavo (C y D).
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Anexo. Material adicional

Se puede consultar material adicional a este articulo
en su versién electrénica disponible en http://dx.doi.org/
10.1016/j.neuarg.2025.09.001.
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