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SIS R

El diagnostico de las neuropatias periféricas hereditarias v la genética
molecular

Edgar Hernindez-Zamora * Maria de la Luz Arenas-Sordot*

Instirro Nacional de Rehabiliacion

RESUMEN. Las nenrepatias periféricas abar-
AN WA gran numers de patelegias caracterizadas
por presentar alteraciones en los nervies periferi-
cos, de éstas, las nenrepatias heredifarias son fre-
cnentes 7 de evelneion temprana. Les nombres con
los que se han descrite sen: nenropatias heredita-
rias sensitive-metoras (HMSN) o nenrop atias peri-
fericas hereditarias tipe Charcet-Marie-Tooth
{CMT). Les tipos que s presentan com maver fre-
enencia son CMTL, CMT2 v CMTX. E1 70% de los
cases de CMT1 corresponde al smbtipe CRIT1A,
aseciade a una duplicacion de ~1.5 Mb frazmento
en ADN cromosema 17pll 2-pl2, que codifica
para la proteina periférica desmielina FMP22.
Hasta ahora se han informade cince diferentes ti-
pos de CMT (1.2.3 4 X con aproximadamente 32
subtipes, aseciadoes a mas de 30 genes. La hetero-
geneidad genetica ¥ la variabilidad en la expre-
siom de la enfermedad, hacen necesarie realizar
estrategias diagnosticas que integren estudie clini-
oo para determinar antecedentes familiares, tipe
de herencia, exploracion fisica completa, fuerza
musenlar, defermidades fisicas, reflejos v sensibi-
lidad ¥ estndies melecnlares com los cnales se de-
termina la presencia de los diferentes tipos de mn-
taciones que permiten sstablecer nn diagnéstice
carrects ¥ asi poder sfrecer nn asesoramients se-
netico adecnado.

Falabras clave: nenrepatias periféricas, geneti-
ca, fenetipes, clasificacion.

ABSTRACT. Peripheral nenropathies inclnde a
wide range of pathelegical diserders character-
ized by damage of peripheral nerves. Among them,
peripheral hereditary nemrepathies are a gronp of
frequent illnesses and early evelntion. They have
been named hereditary moter and semsery nenr-
opathy (HMSN) er peripheral hereditary nenrop-
athies type Chareot-Alarie-Teoth (CMT). The most
frequent types are CHMTL, CMT2 and CMTE.
Appreximately 70% of the cases correspond fo
subfvpe CMTLA, asseciated with tandem duplica-
tion of a 1.5 Mb DNA fragment on chromosome
17p11.2-p12 that cedifies the peripheral myelin
profein FME22. So far, there five different types of
CMT (1.2,3,4.X) with appreximately 32 subfypes,
asseciated with meore than 30 genes. Have heen re-
ported genetic heterogeneity and expression vari-
ability of the illness makes it necessary to carry on
diagnestic strategies that integrate clinical stmdy
for determining genetic clinical histerv, family
history. complete physical expleration, muscular
strength, physical deformities, reflexes and sensi-
tivity, and molecnlar stmdies allow detection of
different types of mutations and help establish a
correct diagnosis and an adequate genetic comn-

seling.

Eer words: peripheral nenropathy, genefic,
phenatypic, classification.
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