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INTRODUCAO: A doenca de Charcot-Marie-Tooth (CMT), também chamada de neuropatia
motora e sensorial hereditaria, constitui um grupo heterogéneo de distirbios genéticos
autossomicos dominantes, recessivos e ligados ao cromossomo X. S0 caracterizados por
evolugdo lenta e progressiva, dificultando seu diagndstico precoce. DESCRICAO DO CASO:
Masculino, 11 anos de idade, estudante, procedente de municipio da Serra Catarinense. Nascido
de parto cesdreo, a termo, adequado para a idade gestacional, sem intercorréncia neonatais.
Refere ateracdo de marcha ha 1 ano, deambulando, a partir de entdo, na ponta dos pés. Relata
dor ao tentar deambular com as plantas dos pés inteiras sobre o chdo. Nao h4 historico de trauma
de cranio e coluna. Andou e desenvolveu fala com 1 ano de idade. Ao exame fisico: pé cavo,
hipoestesia tétil e dolorosa e marcha escarvante. DISCUSSAO: CMT ¢ a condico neuroldgica
periférica herdada mais comum, com prevaléncia de 1:2500 nascimentos. Costuma se manifestar
na infancia/adolescéncia, sendo predominante o comprometimento motor. Acomete, sobretudo,
os membros inferiores - musculos plantiflexores e dorsiflexores - determinando a marcha
escarvante. E classificada em CMT tipo 1, caracterizada por lentificac807,a771,0 na velocidade
de condugéo nervosa (VCN) e desmielinizac807,a771,0, e CMT tipo 2, caracterizada por VCN
normal/discretamente reduzida e axonopatia. A forma mais frequente € a CMT1, de heranca
autossdmica dominante, causada por duplicacdo de regido do cromossomo 17. Para realizacéo
diagndstica, € necessario anamnese detalhada, exame clinico abrangente, uso de testes
eletrofisiol6gicos e genéticos. Pelo fato da variabilidade clinica ser ampla e haver sutis variaces
entre os tipos da doenca, o diagnostico diferencial entre eles sO € possivel através de exames
moleculares de DNA. Seu tratamento é direcionado a fisioterapia, visto que ndo ha medicamento
ou terapia génica efetiva. CONCLUSAQ: Ressalta-se a importancia do diagndstico precoce,
sobretudo na faixa etaria pediétrica, uma vez que permanece subdiagnosticada, repercutindo no
desenvolvimento e qualidade de vida.
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