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RESUMO

A doenca de Charcot-Marie-Tooth é uma das moléstias mais frequentes do sistema
nervoso periférico caracterizada por atrofia muscular, de predominio distal
nos membros inferiores, associada a déficit de forca muscular, hipoestesia e
diminuicdo dos reflexos profundos. O presente estudo aborda o caso de um
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INFRODUGRO T N

A doenca de Charcot-Marie Tooth (CMT) ou polineuropatia periférica
hereditdria, descrita inicialmente em 1886, é constituida de um grupo geneticamente
heterogéneo de distdrbios que tém o mesmo fendtipo clinico e, como caracteristica,
alteracbes motoras, sensitivas, tréficas e vegetativas, de evolucdo lenta e
progressiva (1,2).

Foi inicialmente descrita por Jean Marie Charcot e Pierre Marie na Franca
e, Howard Tooth na Inglaterra no século XIX, sendo denominada como “atrofia muscular
fibular” (3).

Apresenta etiologia desconhecida, com caracteristicas genéticas
transmitidas de modo autossdmico dominante, onde o gene anormal Tlocaliza-se no
cromossomo 17 e o distirbio resulta de uma duplicacdo de parte dele (4).

A formas de CMT segundo a classificacdo neurofisioldgica proposta por Dyck
e Lambert (5) foram descritas em tipo 1, 2, 3 e 4.

As formas mais comuns, de acordo com a lesdo do nervo periférico, sdo: CMT1
de forma predominantemente dominante, com velocidade de conducdo lenta (< 38 m/s) e
evidéncia histologica de desmielinizacdo e remielinizacdo e, a CMT2, caracterizada por
distarbio axonal, com achados de velocidade de conducdo nervosa normal ou
discretamente comprometida (> 38 m/s), sem evidéncias histoldgicas de desmielinizacado.
Apesar da sintomatologia apresentar-se similar nos dois tipos, ocorre com mais
evidéncia na CMT1 (6). A CMI3 também conhecida como doenca de Dejerine-Sottas
apresenta velocidade de conducdo extremamente reduzida, enquanto a CMT4 refere-se a
CMT desmielinizante com padrdo de transmissdo autossdmica recessiva (5).

Os avancos da biologia molecular nas neuropatias hereditarias proporcionaram a
classificacdo dos subtipos de CMT de acordo com as alteracdes genético-moleculares
(7), descritas resumidamente nos quadros 1 e 2.

A doenca pode ser transmitida para ambos 0S sexos, porém é mais frequente
em homens do que em mulheres, com proporcao de 3-5:1 (8).

A prevaléncia da doenca de Charcot-Marie-Tooth (CMT) ¢é estimada em
37/100.000 individuos (9) com comprometimento variavel de moderado a grave, sendo,
portanto, uma das mais altas entre as doencas neuromusculares hereditdrias, com taxa
de aproximadamente 80% das neuropatias diagnosticadas (10).

Nos Estados Unidos a prevaléncia de CMT foi estimada em 42 casos por
100.000 habitantes. No Brasil ndo existem dados epidemioldgicos de incidéncia e
prevaléncia (11).

QUADRO 1. Bases moleculares da doenca de CMT1.

Nome Locus Produto génico Heranga
CMT1A 17p11.2-12 PMP22 AD
CMT1B 1922-923 MPZ AD
CMT1C 16p13.1 Mutacao missence no LITAF AD
CMT1D 10921-22 EGR2 AR

Notas: CMT: Charcot-Marie-Tooth; PMP: proteina mielinica periférica; MPZ: proteina mielinica zero; LITAF:
Tipopolysaccharide-induced tumor necrosis factor; EGR: early growth response protein 2; AD: autossdmica
dominante; AR: autossdmica recessiva.
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: — QUADRO 2. Bases-meleculares da doenga de CMT2. = ”éﬁ;ﬂ;ﬁ/
P Nome Locus —Produto génico Heranca
= CMT2A 1p36.2 Proteina similar a cinesina-KIF1B AD
CMT2A 1p36.2 GTPase transmenbrana MFN2 AD
CMT2B 3921 Proteina relacionada a Ras Rab-7 AD
CMT2B1 1921.2 Laminina A/C AR
CMT2B2 19913.3 NI AR
CMT2C 12923-q24 NI AD
CMT2D 7p15 Sintetase do RNA-t de glicina AD
CMT2E 8p21 Neurofilamento de cadeia leve AD
CMT2F 7q Proteina de choque térmico beta 1 AD
CMT2G 12912-q13.3 NI AD
CMT2H 8g21 NI AR
CMT21/J 1922 Proteina Po da mielina AD
CMT2K 8913-g21.1 Proteina associada a diferenciagao induzida por AR
gangliosideo 1
CMT2L 12924 NI AD

Notas: CMT: Charcot-Marie-Tooth; NI: ndo identificado; AD: autossOmica dominante; AR:
autossdmica recessiva.

A CMT inicia geralmente nas duas primeiras décadas de vida e mostra uma
lenta progressao ao longo de décadas, sendo mais predominante o comprometimento motor,
ocorrendo mais acentuadamente nas extremidades inferiores no sentido proximal para
distal (12)

Os sinais surgem nos pés e progridem para as maos (13). A fraqueza dos
dorsiflexores do tornozelo é a primeira manifestacdao clinica de CMT e contribui para
deformidades que se desenvolvem com arcos elevados determinando marcha escarvante em
virtude da queda dos mesmos (pé cavo), dedos em martelo, fraqueza da musculatura
intrinseca e déficit funcional dos membros inferiores. A atrofia muscular verificada
na musculatura da perna forma um padrdao determinado como garrafa de champanhe
invertida (14).

0 déficit motor Teva a amiotrofia distal bilateral simétrica afetando a
musculatura do pé e do terco inferior da coxa, ocasionando deformidades e escolioses,
além de déficits na marcha (15).

Posteriormente, as mdos podem ser acometidas e em seguida, 0S antebracos
(16). As alteracdes sensitivas podem estar presentes e, quando ocorrem, costumam ser:
caimbras, parestesias, discreta hipoestesia distal, (tactil, dolorosa e/ou
vibratoria), e os reflexos sdao diminuidos ou abolidos, como o de aquileu e patelar
(17).

Tremores nas mdos, caimbras, calosidades nos pés e acrocianose podem
aparecer sendo, a severidade dos sintomas associados a doenca variada, mesmo em um
grau de parentesco préximo acometido da doenca de CMT (18).

CASO CLINICO

Paciente L.G.F, masculino, 41 anos de idade, atendido em consulta médica no
dia 12 de janeiro de 2018 com queixas de fadiga em membros inferiores mais evidenciada
em corrida e, baixa massa muscular em panturrilhas simetricamente. Ao exame fisico
observou-se peso de 88 Kg, altura de 1.76 m, PA = 120 X 70 (deitado), IMC= 28,40
Kg/mZ, % gordura corporal = 24,2%.

Foi observado também curvatura dos pés pronunciada (pés cavus), artelhos em
martelo e pernas com aspecto de “taca de champanhe invertida™ (Figura 1).
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Figura 1. Pé cavo e dedos telo - doengq de CMT.

A Eletroneuromiografia (ENMG) apresentou conducdo motora do nervo mediano
abaixo de 38 m/s (compativel com doenca desmielinizante).

Paciente orientado a realizar acompanhamento fisioterdapico e orientacdo
dietética, no sentido de manutencdo da qualidade de vida.

DISCUSSAQ

A doenca de Charcot-Marie-Tooth (CMT) é uma doenca predominantemente de
nervos periféricos, em que as alteracdes motoras prevalecem. Observa-se quadro de
fraqueza inicial na porcdo distal dos membros inferiores, com evolugdo lenta nos
primeiros anos da doenca (19). A fraqueza muscular relatada pelos individuos
acometidos por CMT é expressada como dificuldade para correr, escalar e saltar
repetidamente (20).

Presenca de “pés cavus”, é o sinal clinico mais sugestivo de CMT, causado
provavelmente pela fraqueza e atrofia do grupo muscular distal inervado pelo nervo
peroneal (21).

0 pé cavo é caracterizado por arco longitudinal medial, excessivamente
alto, acarretando uma posicdo equina do antepé em relacdo ao retropé (22). 0 flexor
Tongo dos dedos também atua aduzindo o antepé (23) e; a desnervacdo, atrofia, fibrose
e encurtamento dos misculos plantares curtos do pé e contratura secundaria da fdscia
plantar contribuem para o aumento e rigidez da deformidade em cavo do pé (22,23).

A deformidade dos dedos em martelo ocorre devido a fraqueza dos musculos
Tumbricais e do extensor longo dos dedos, associada a forca preservada do flexor longo
dos dedos (22).

Posteriormente surge acometimento das extremidades superiores caracterizado
por atrofia da musculatura interdéssea, da eminéncia tenar, e hipoténar (23). As
alteracOes sensitivas podem estar presentes e, quando ocorrem, costumam ser: caimbras,
parestesias, discreta hipoestesia distal, (téactil, dolorosa e/ou vibratéria), e os
reflexos sdao diminuidos ou abolidos, como o de aquileu e patelar (24,25).

Ndo existe atualmente cura para a doenca de Charcot-Marie-Tooth, sendo a
fisioterapia uma parte importante do tratamento (24).

A fisioterapia visa manter a marcha segura e efetiva do paciente, minimizar
as manifestacdes da doenca e, promover a manutencdo de uma adequada qualidade de vida
destes pacientes evitando a incapacidade funcional (23, 24).
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