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Neuropatia Charcot-Marie-Tooth: Revisdo da
fisiopatologia, diagndstico e tratamento

Introdugdo: A doenca de Charcot-Marie-Tooth (CMT) é a neuropatia motora e sensitiva hereditéria
(HMSN) mais comum que afeta o sistema nervoso periférico e é descrita como tendo sinfomatologia
heterogénea ao nivel da eletrofisiologia, neuropatia e transmissdo genética. Os individuos afetados
com CMT geralmente apresentam deformidades nos pés e nas mdos, podendo apresentar arcos altos
nos pés (pé cavo), dedos em forma de martelo, sensacdes anormais e perda de habilidades motoras
finas. Este grupo de neuropatias hereditdrias sdo causadas por mutagdes em genes que codificam
as proteinas envolvidas na estrutura e fungdo da bainha de mielina ou do axénio do nervo periférico.
Com a evolugdo dos métodos diagndsticos, foi possivel a descoberta de diferentes genes associados
& doenca o que possibilitou a caracterizagéo dos vdrios tipos da doenca (Ex.: CMT1, 2, 3 e 4) e os seus
respetivos subtipos.

Objetivos: Pretendeu-se com este trabalho realizar uma revisdo da literatura sobre os genétipos e
fendtipos da doenga de Charcot-Marie-Tooth, bem como os seus subtipos. Métodos: Nesta revisdo bi-
bliogrdéfica foram pesquisadas informagdes sobre os 5 subtipos principais, pelo facto de serem os mais
prevalentes e mais estudados.

Resultados: Da andlise da literatura é evidente que a principal limitagdo na classificagdo é a diferenga
de expressividade e penetrdncia de alelos associados a CMT. Podemos ter casos em que o fendtipo n&o
vai estar s6 dependente de um gene (carateristica mendeliana) mas o fenétipo resultar da interagéo do
produto destes genes explicando a variabilidade fenotipica e a sobreposicdes de carateristicas.

Conclusdo: A classificagdo que hoje é considerado pelos clinicos pode de um momento para outro
alterar, ou seja, existe hoje o risco de a mesma patologia poder estar classificada de diferentes formas
em diversas publicagdes. Diversos grupos de especialistas consideram que é necessdrio e urgente a
padronizagéo dos vdrios tipos e subtipos de CMT pelo que brevemente é esperado novos desenvolvi-
mentos nesta drea.
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