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INTRODUCAO: A Doenga de Charcot-Marie-Tooth (CMT) configura a neuropatia motora e
sensorial de carater hereditario mais comum. Hé cerca de 30 genes decodificados associados, cada
um com sua manifestagao clinica respectiva, sendo que as mutagdes PMP22, GIB1, MFN2 e MPZ
constituem 90% dos casos. Ainda, a CMT pode ser categorizada em tipo 1, tipo 2 e intermedidrio
dependendo da velocidade da condugdo nervosa identificada na eletroneuromiografia (ENMG).
Apesar de sua prevaléncia, a diversidade de apresentacdo fenotipica e a dificuldade de testagem
genética podem retardar o diagnostico da doenca. OBJETIVOS: Descrever uma série de casos

de CMT. DELINEAMENTO: Relato de caso. DESCRICAO DOS CASOS: Caso 1 — Paciente

feminina, 56 anos, sem histérico familiar de neuropatia. H4 9 anos com quedas frequentes,
dificuldade progressiva da marcha e para realizar tarefas manuais, com parestesia em pés, marcha
escarvante, forca de membros diminuida distalmente, atrofia muscular, pernas em garrafa de
champagne invertida, hipoestesia dolorosa e tatil, dedos em martelo e pés cavos. Diagnostico de
CMT confirmado por testagem genética (COX 10, PMP 22 ¢ TEKT3). Caso 2 — Paciente
feminina, 41 anos, com historico familiar de neuropatia periférica. H4 11 anos com cédimbras e
dores em membros inferiores. Apresenta tremor postural, parestesias, for¢a reduzida na
dorsiflex@o dos pés, hipoestesia tatil em meias curtas e dolorosa em meias longas, sem atrofias.
Com sudorese em maos e pés, episodios de tontura, sugerindo disautonomia. ENMG sugestiva de
neuropatia periférica sensitivo-motora. Aguarda testagem genética. Caso 3 — Paciente feminina,
41 anos, com historia familiar de neuropatia periférica. H4 6 anos com fraqueza e parestesia

progressivas nos quatro membros, marcha escarvante, reflexos abolidos e hipoestesia em
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extremidades. Sem atrofia muscular ou deformidades. ENMG com dano axonal e desmielinizante,
com alteracdes sensitivas e motoras. Tipagem genética compativel com CMT tipo 1A, gene
PMP22. CONCLUSOES: Avaliar adequadamente pacientes com neuropatia periférica,
identificando as diferentes etiologias, ¢ fundamental. CMT, apesar de ser uma neuropatia
hereditaria frequente, pode se apresentar com diferentes fenotipos. A dificuldade em realizar
testagem genética pode tornar a condugdo dos casos um desafio, especialmente no ambito da
saude publica. Sobretudo por sua prevaléncia, reconhecer essa doenga ¢ importante ndo apenas

na pratica da neurologia, mas também na clinica médica.
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