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La enfermedad de Charcot-Marie-Tooh (CMT) presenta de forma
caracteristica deformidad en cavo, varo y dedos en garra de los
pies, asociado a una inherente atrofia muscular, fundamental-
mente de los peroneos, que se manifiesta clinicamente por de-
bilidad y atrofia de la musculatura distal, inicialmente en miem-
bros inferiores y afectando posteriormente a manos y antebrazos.
Existen diversas técnicas quirdrgicas en el pie para la correccién
de las deformidades que se van presentando en el desarrollo evo-
lutivo de la enfermedad. Inicialmente se actta sobre los tejidos
blandos, como la transposicién tendinosa Girdlestone-Taylor o la
tenosuspension de Jones para el primer metatarsiano. En casos
avanzados es necesario realizar osteotomias de calcaneo tipo
Dwyer o incluso triple artrodesis para la correccién del retropié.
Presentamos el caso de una paciente de 20 afios con en-
fermedad de CMT con afectacién severa en ambos pies, grave
deformidad en equino-cavo-varo y dedos en garra bilateral, tra-
tada mediante cirugia de partes blandas y triple artrodesis en
dos tiempos. La evolucién de ambos pies fue satisfactoria con
recuperacién de la deambulacién y capacidad para calzarse.

PALABRAS CLAVE: Charcot-Marie Tooth. Pie cavo. Tratamiento
quirdrgico.

INTRODUCCION

La enfermedad de Charcot-Marie-Tooh es una neuropatia sensi-
tivo-motora hereditaria degenerativa que provoca atrofia muscu-
lar y pérdida de la propiocepcion. También conocida como
HSMN tipo |y II, seglin la clasificacion propuesta por Dyck y
Lambert en 196812 Es la mas comun de las neuropatias dege-
nerativas crénicas adquiridas progresivas. Habitualmente, se
hereda de forma autonémica dominante, pero puede aparecer
también de forma recesiva ligada al sexo 0 autonémica recesiva.
La incidencia es de 20 por 100.000 a 1 por 2.5004®.
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BILATERAL FOOT DEFORMITY IN CHARCOT-MARIE-TOOTH DISEASE:
Charcot-Marie-Tooth disease characteristically presents as a
cavus, varus and clawfoot disorder of the feet in asociation
to inherent muscular atrophy —mainly of the peroneal
muscles— clinically manifest as distal weakness and atrophy
initially involving the lower limbs and later the hands and
forearms. There are a number of techniques in foot surgery
for the correction of the deformities which progressively occur
in the course of the disease’s evolution. The initial intervention
is usually on the soft tissues, for instance with the Girdlestone-
Taylor tendon transposition or the Jones’ tenosuspension for the
first metatarsal. In more advanced cases calcaneus osteotomies
(Dwyer-type) or even triple arthrodeses are required for correction
of the hindfoot. We here report the case of a 20-year-old female
with Charcot-Marie-Tooth disease and severe involvement of both
feet (severe bilateral echino-cavo-varus and clawfoot deformity)
treated with soft-tissue surgery and two-step triple arthrodesis.
The evolution of both feet was satisfactory, with recovery of
ambulation and of the ability to put on shoes by herself.

KEY WORDS: Charcot-Marie Tooth disease. Pes cavus. Surgical
therapy.

HSMN tipo | se caracteriza por una progresiva atrofia de la
musculatura distal, disminucién de los reflejos tendinosos, pies
cavos, disminucioén de la velocidad de la conduccién nerviosa,
hipertrofia endoneural (formacién en “bulbo de cebolla”) en
la biopsia de los nervios y frecuentemente historia familiar de
la enfermedad con amplio espectro de variabilidad intrafami-
liar72. Habitualmente se manifiesta en la segunda década de
la vida, con predominio de déficit motor, pero también puede
aparecer de forma mas temprana en algunos pacientes. Es
comln que la atrofia muscular progrese continuamente,
siendo poco frecuente que la enfermedad se detenga o evo-
lucione en brotes. HSMN tipo Il tiene unas caracteristicas
clinicas similares a HSMN tipo |, aunque menos marcadas,
y se manifiesta tipicamente en la tercera década de la vida.
Existe menos hipertrofia nerviosa en la biopsia y la velocidad
de conduccién esta sélo ligeramente disminuida.

Las complicaciones de pie y tobillo representan la razén
mas comun por la que los pacientes reclaman la atencion
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Figura 1. Gran deformidad rigida en equino-cavo-varo en ambos
pies asociado a dedos en garra.

Figure 1. Severe rigid echino-cavo-varus deformity of both feet as-
sociated to hilateral clawfoot.

del cirujano ortopeda. Las primeras molestias suelen ser
debilidad del pie y marcha inestable. La manifestacion clini-
ca consiste en metatarsalgia, dedos en garra y dificultad para
usar zapatos normales. La pérdida de propiocepcion distal y
ataxia espinal son frecuentes. Caracteristicamente desarro-
llan unas piernas muy finas “tipo cigliefia” o en “botella de
champan invertida” a consecuencia de la atrofia muscular
distal a las rodillas®12),

El objetivo del nuestro trabajo es presentar el caso de una
paciente con enfermedad de CMT con afectacién severa en
ambos pies, con deformidad en equino-cavo-varo con dedos
en garra, y mostrar el resultado tras la cirugia.

CASO CLiNICO

Presentamos el caso de una mujer de 20 afios de edad que
acude a la consulta por dolor y deformidad bilateral progresi-
va incapacitante en ambos pies, imposibilidad para calzarse
e inestabilidad en el apoyo y marcha para la deambulacion.
La deformidad no es congénita, sino que ha ido aumentando
acorde con el desarrollo juvenil. Refiere historia familiar de
deformidad similar en otros miembros de la familia (herma-
nos y primos). Como antecedentes personales Unicamente
destaca consumo de tabaco.

En la exploracion presentaba gran deformidad rigida en
equino-cavo-varo en ambos pies asociado a dedos en garra
(Figura 1). No mostraba eritema, aumento de temperatura,
tumefaccién ni equimosis. La correccion de la deformidad
mediante manipulacién no fue posible. El test del bloque de
Coleman fue negativo. Las piernas eran muy finas y largas,

Figura 2. Radiografia preoperatoria en proyeccion AP. Se objetiva
adduccion del medio y antepié, especialmente del primer radio y va-
ro del retropié.

Figure 2. Preoperative anteroposterior X-ray film. Adduction of the
mid- and forefoot, particularly of the first radius, and varus hindfoot.

Figura 3. Radiografia preoperatoria en proyeccion lateral. Se obje-
tiva contractura de la musculatura intrinseca del pie y fascia plantar
produciendo elevacion del arco longitudinal y pie cavo.

Figure 3. Preoperative lateral X-ray film. Contracture of the intrinsic
muscles of the foot and of the plantar fascia leading to elevation of
the longitudinal arch and pes cavus.

asociando atrofia muscular en ambas piernas. Presentaba
disminucién de reflejos profundos de forma bilateral sin alte-
raciones en la sensibilidad. La radiografias simples mostraban
una gran deformidad de los pies: adduccién del antepié, espe-
cialmente del primer radio, y varo del retropié (Figuras 2 y 3).

Se realizé una electromiografia, cuyo resultado determiné
una grave mielopatia sensitiva y motora en niveles superiores
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Figura 4. Radiografia postoperatoria en proyeccion AP y lateral en
carga. Se ha conseguido recuperar el arco longitudinal y corregir el
varo del retropié.

Figure 4. Postoperative load-bearing anteroposterior and lateral
X-ray film. Recovery of the longitudinal arch and correction of the
hindfoot varus have been achieved.

e inferiores, datos concordantes con enfermedad de Charcot-
Marie-Tooth, MSMH tipo | segln la clasificacion de Dyck and
Lambert.

Teniendo en cuenta las caracteristicas clinicas de la
paciente, la gran deformidad progresiva asi como su rigidez,
se decidid llevar a cabo tratamiento quirtrgico. En primer
lugar, se realizd la intervencion del pie derecho, mediante
cirugia de partes blandas seguido de una triple artrodesis.
Por abordaje posterior, se realiz6 Z plastia de alargamiento
del tend6n de Aquiles segun técnica habitual, capsulotomias
posteriores tibioastragalina y calcaneoastragalina, y tenotomia
del flexor propio del primer dedo. Seguidamente, se realizd
fasciotomia plantar percutanea. Por abordaje latero-externo-

submaleolar, artrodesis calcaneo-cuboidea, subastragalina y
astragalo-escafoidea.

La evolucion postoperatoria fue excelente, no presentando
ninguna complicacion tanto inmediata como tardia. En las
radiografias de control se muestra la correccion de la defor-
midad, recuperando el pie una morfologia practicamente
normal (Figura 4). A las 2 semanas de la intervencién quirur-
gica, se adapt6 el yeso a la carga mediante tobipié, y a las 7
semanas, cuando se visualizaron signos de consolidacion, se
bivalvé el yeso para confeccionar una cazoleta supramaleo-
lar, al tiempo que se inicio fisioterapia domiciliaria y bafios de
contraste. A los 3 meses se sustituyé la cazoleta por plantilla
semirrigida (Figura 5).

A los 2 afios de la intervencion quirdrgica del pie dere-
cho, fue intervenida del izquierdo, siguiendo el mismo
procedimiento que en el pie contralateral mediante cirugia
de partes blandas asociada a triple artrodesis. El posto-
peratorio inmediato evolucion6 sin incidencias y en los
controles radiolégicos se visualizd una aceptable correccion
de la deformidad (Figura 6). En el postoperatorio inmediato
se adapto el yeso a la carga, y a los 2 meses, cuando se
visualizaron signos de consolidacion, se bivalvé el yeso para
sustituirlo por cazoleta supramaleolar, como se habia reali-
zado en el pie derecho.

Como complicacion en el intervalo de tiempo, entre la
retirada del yeso y la adaptacién a la ortesis, se permitié
la movilidad libre del pie durante 2 semanas, ocasionando la
recidiva de la deformidad en equino. Durante el seguimiento
no se observé mejoria de la deformidad mediante tratamiento
ortopédico, por lo que 17 meses después, se procedid a una
nueva intervencion sobre el pie izquierdo, realizando tenoto-
mia de tendones flexores y fasciotomia plantar percutanea,
consiguiendo corregir la deformidad del pie.

Figura 5. Aspecto final tras intervencién quirdrgica en el pie derecho.
Figure 5. Final aspect after surgery of the right foot.
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elevacion del arco longitudinal,
contractura de la fascia plantar
e incremento de la presion en
las cabezas de los metatarsia-
nos y el tibial posterior y el pero-
neo largo, ganan fuerza relativa
respecto al peroneo corto y
tibial anterior. La fuerza del
peroneo largo produce flexion
plantar del primer radio y un
incremento del varo del medio-
pié y posicion cavo del antepié
respecto al retropié. La fuer-
za del tibial posterior addu-
ce el antepié, contribuyendo a

Figura 6. Comparativa radiografia preoperatoria y postoperatoria inmediata en proyeccion AP. Se

observa buena correccion de la deformidad.

Figure 6. Comparative preoperatory and immediate postoperatory anteroposterior X-ray films. A good

correction of the deformity is observed.

La evolucion de ambos pies fue muy buena con unos
resultados clinicos y radiolégicos satisfactorios con una mejo-
ra evidente en la capacidad de la marcha y un alto grado de
satisfaccion por parte de la paciente que le permite calzarse
y caminar (Figura 7).

DISCUSION

Las malformaciones de los pies son la manifestacion ortopé-
dica més frecuente en pacientes con CMT12). Los pacientes
acuden al cirujano ortopeda para consultar acerca de las
deformidades en los pies y este estudio se diagnoéstica la
neuropatia. La presencia de deformidad en pie cavo, cavo-
varo o dedos en garra es muy frecuente. Clinicamente pre-
sentan varo del retropié por desequilibrio muscular en el que
predomina el peroneo largo frente al tibial anterior, y el tibial
posterior sobre el peroneo corto. Otros sintomas que también
pueden aparecer son las callosidades dolorosas, la inesta-
bilidad lateral del tobillo y ocasionalmente entumecimiento
y parestesias de los dedos™. Los problemas son predomi-
nantemente bilaterales, pero no necesariamente simétricos.
Es importante destacar que la deformidad ocasionada por la
enfermedad de CMT es altamente incapacitante, impidiendo
el apoyo y la deambulaciéon correcta.

Se ha sugerido que la deformidad clinica se debe a una
alteracién de la musculatura intrinseca y extrinseca que
comienza con una debilidad de los musculos intrinsecos
del pie, del tibial anterior y peroneo corto, con fuerza nor-
mal del tibial posterior y el peroneo largo. La atrofia y la
contractura de la musculatura intrinseca del pie producen

la posicion cavo-varo del pie.
La fibrosis y el acortamiento
de la musculatura plantar corta
y la contractura secundaria de
la fascia plantar incrementa la
deformidad del pie cavo. El
talon varo puede ser causado
de forma primaria por la fuerza ejercida por el tibial pos-
terior y flexor largo del dedo gordo"®. El colapso del borde
lateral del pie, particularmente sobre la base del quinto
metatarsiano puede estar presente, provocando dolor y
deformidad a este nivel. La debilidad de la musculatura
intrinseca asociada en menor grado a los extensores largos
conduce a la extension de la articulacion metatarsofalangi-
ca y flexion de la interfalangica, provocando la deformidad
de los dedos en garra. Inicialmente, el pie es flexible y
plantigrado en carga, pero a medida que el antepié adopta
una posicién pronada mas rigida, el retropié se coloca en

Figura 7. Resultado final en ambos pies.
Figure 7. Final result in both feet.
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varo. La debilidad del peroneo corto contribuye a la inesta-
bilidad lateral del tobillo.

Un segundo problema ortopédico en estos pacientes es
la displasia de cadera. Como etiopatogenia se ha propues-
to la progresiva pérdida de fuerza de la musculatura proxi-
mal que conduce a la displasia progresiva de la cadera. La
subluxacién y displasia de cadera es asintomatica hasta la
adolescencia. El tratamiento quirdrgico englobaria osteoto-
mias pélvicas y femorales.

La escoliosis puede aparecer en el 10-37% de los ado-
lescentes y las malformaciones de la médula espinal son
frecuentes (lipomeningocele, hemangioma), por lo que en
estos pacientes se recomienda complementar el estudio con
resonancia magnética. En algunos pacientes, el diagndéstico
de la deformidad raquidea puede sospecharse inicialmente
por la deformidad de los pies cavo o cavo-varo®).

No existen criterios estrictos para establecer la confirma-
cion diagnostica de CMT. En la mayoria de los casos, el diag-
néstico se hace por el examen clinico. La exploracion fisica
y los antecedentes familiares, junto con el electromiograma,
suelen ser suficientes para confirmar el diagnoéstico. El test
del bloque de Coleman es una herramienta muy importante
para el estudio de las deformidades, determinando la flexi-
bilidad o rigidez del varo en el mediopié en funcion de su
correccion.

La exploracién neurolégica es muy importante. Los
pacientes con sospecha diagnostica deben ser remitidos al
neurdlogo para el estudio de los sistemas nerviosos central y
periférico. La respuesta a reflejos profundos esta disminuida
0 ausente. La sensibilidad distal disminuye en todas sus
variedades. La discriminacion vibratoria entre dos puntos
y el sentido de la posicion articular es lo primero que se
afecta, aunque la afectacion sensitiva aparece mas tarde
qgue la motora y es menos severa. El examen de la mano
revela atrofia de la musculatura, dificultando las actividades
de cogida entre los dedos. El dolor neuropatico es un pro-
blema frecuente que puede aparecer en muchos pacientes
con enfermedad de Charcot-Marie-Tooth. La electromio-
grafia muestra un aumento de la amplitud en la duracion
en la respuesta y una conduccién nerviosa lenta. Los test
motores denotan pérdida de fuerza en el tibial anterior y
peroneo brevis. En algunos pacientes donde la presentacion
inicial no esta muy clara se requiere continuar con estudios
genéticos y toma de biopsia del nervio sural para llegar al
estudio definitivo.

Es importante destacar que el tratamiento sobre los pies
debe ser individualizado para cada paciente. El tratamiento
va a depender de la edad del paciente, la flexibilidad y la
gravedad de la enfermedad, estado sensorial y las demandas
funcionales del pie. Las intervenciones quirldrgicas son de
tres tipos: sobre los tejidos blandos (liberacion de la apo-
neurosis plantar, liberacion o transferencia de los tendones),

osteotomias (metatarsiano, calcaneo) y estabilizacion articu-
lar (triple artrodesis).

Cuando el diagnostico se realiza en fases incipientes con
deformidades flexibles, la cirugia sobre partes blandas puede
ser suficiente para resolver la deformidad, retrasando inter-
venciones méas complejas como la triple artrodesist”.

En la cirugia sobre partes blandas se deben eliminar
las fuerzas deformantes y aumentar las fuerzas en el area
debilitada. La transferencia del peroneo largo al peroneo
corto elimina las fuerzas de flexion plantar del primer radio
y reestablece las fuerzas de eversion del tobillo. Del mismo
modo, la transferencia del tibial posterior a la regién del dorso
del pie elimina la contribuciéon de la deformidad en cavo
y aporta una fuerza adicional para la dorsiflexion del pie.
La fascia plantar es una fuerza deformante en el pie cavo,
por lo que actuar sobre ella es una parte fundamental del
tratamiento. El disbalance entre la fuerza de los musculos
flexores plantares y la debilidad de los dorsiflexores provo-
ca contractura del tendén de Aquiles. El alargamiento del
mismo ha sido reconocido como una parte muy importante
del tratamiento quirtrgico®.

Cuando la deformidad del pie es rigida, es necesaria la
cirugia sobre el hueso para restaurar el apoyo plantigrado.
Las osteotomias proximales del primer metatarsiano aisla-
das o del resto de los metatarsianos pueden ser Utiles en
la correccion de la flexion plantar del antepié"®. Cuando la
posicion del mediopié no se corrige con el test de Coleman,
las osteotomias del calcaneo deben estar consideradas®®.
Pero quizé el procedimiento mas comun descrito sea la
triple artrodesis®?. Se utiliza en pacientes con deformidades
graves para conseguir un pie plantigrado, restableciendo la
estabilidad del retropié.

Debemos sefialar la importancia y control de los pacien-
tes en el seguimiento posquirdrgico. Siguiendo nuestro
protocolo en la primera visita en consulta, a los 10-15 dias
revisamos el estado del yeso y lo adaptamos a la carga. Entre
las 4-6 semanas visualizamos las radiografias de control y, si
observamos signos de consolidacion, se bivalva el yeso para
confeccionar una cazoleta supramaleolar. Es muy importan-
te no permitir la movilidad del pie libre durante el intervalo
entre la retirada del yeso y la adaptacion de la ortesis, ya que
la deformidad puede recidivar en pocos dias, complicacion
que ocurrié en nuestra paciente. Seguidamente, se inicia
fisioterapia en domicilio y bafios de contraste. A los 3 meses
se comprueba la consolidacion en las radiografias de control
y se sustituye la cazoleta por plantillas semirrigidas.

En nuestra opinion, consideramos que la triple artrodesis
junto con una apropiada cirugia de las partes blandas, es
una buena opcion de tratamiento en pacientes con una
deformidad rigida estructurada del medio y retropié para res-
tablecer la marcha normal. Sin embargo, no debe practicarse
de manera sistematica en casos menos graves, ya que puede
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provocar cambios degenerativos artrésicos de las articulacio-
nes adyacentes, especialmente del tobillo. La cirugia en una
etapa temprana de la enfermedad mejora la calidad de vida,
por lo que un adecuado diagnoéstico precoz permitira realizar
tratamientos quirdrgicos menos agresivos para corregir cada
una de las deformidades del pie.
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