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RESUMEN

Introduccion: la enfermedad de Charcot-Marie-Tooth
(CMT) es una neuropatia hereditaria que causa deformi-
dades del pie de tipo cavo varo, afectando significativa-
mente la marcha y aumentando el riesgo de caidas. El
tratamiento quirlrgico busca corregir estas deformidades
y preservar la movilidad. Existe escasa hibliografia, espe-
cialmente en estudios con grandes muestras.

Objetivo: evaluar factores de riesgo especificos para rein-
tervenciones tras la cirugia en pacientes con CMT.
Métodos: se analizaron retrospectivamente 270 pacientes
con CMT entre 1975 y 2015, de los cuales 21 (7,8%) fueron
operados. Se recogieron datos epidemiologicos, tipo de
procedimientos quirdrgicos, tasas de reintervencion y es-
tado funcional, incluyendo movilidad, uso de ayudas para
caminary ortesis.

Resultados: la edad media al diagnostico fue de 231 anos;
el 70% presentd patologia bilateral. Los subtipos mas fre-
cuentes fueron CMT1A (28,6%) y CMTX (23,8%), siendo mas
comin la tasa de reintervencion en CMT1A (p = 0,03). Los
procedimientos predominantes fueron osteotomia de
Dwyer (52,4%), transferencia del tibial posterior (38%) y
alargamiento del tendon de Aquiles (14,3%). EL 47% tuvo
cirugia bilateral. EL 19% termind en artrodesis, 75% previa-
mente habian recibido cirugia de preservacion. El diag-
nostico temprano aumentd significativamente el riesgo
de reintervencion (60 vs. 18%, p = 0,008). La mayoria de
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ABSTRACT

Risk factors for reintervention and functional outcomes
following surgery in patients with Charcot-Marie-Tooth
disease

Introduction: Charcot-Marie-Tooth (CMT) disease is an he-
reditary sensorimotor neuropathy that often causes foot
deformities, such as cavovarus foot, and affects gait, in-
creasing the risk of falls. While surgical treatment aims to
correct deformities and preserve mobility, there is a lack
of prospective, standardized studies on its management.
There is a critical need to understand how surgical correc-
tion impacts mobility, balance confidence, and gait com-
pared to orthotic bracing.

Objective: the aim of this study was to assess risk factors
associated with reintervention and to evaluate function-
al outcomes following surgical correction in patients with
CMT disease.

Methods: a total of 270 patients diagnosed with CMT dis-
ease in a neuro-orthopedic unit between 1975 and 2015
was analyzed. Of these, 21 patients (7.8%) underwent
surgical treatment. Epidemiological data, clinical charac-
teristics, surgical procedures performed, and functional
changes before and after surgery were collected. Initial
and subsequent surgical interventions were assessed, as
well as the impact on the use of walking aids and ortho-
ses. An statistical analysis was performed to identify risk
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los pacientes (66,7%) continud necesitando ayudas para
caminar tras la cirugia (p = 0,03).

Conclusiones: el 7,8% de pacientes con CMT requirio trata-
miento quirrgico. Los pacientes con diagnostico tempra-
no tienen mayor probabilidad de reintervenciones (60%).
Destaca la importancia de individualizar el tratamiento
seglin la edad y el subtipo de la enfermedad.

Palabras clave: Pie cavo-varo. Charcot-Marie-Tooth. Mal-
formacion de pie. Cirugia de pie. Diagnostico genético.

Introduccion

La enfermedad de Charcot-Marie-Tooth (CMT) es
una de las neuropatias hereditarias mas frecuen-
tes, con una prevalencia estimada de 15 a 40 ca-
s0s por cada 100.000 habitantes. Comprende un
grupo clinica y genéticamente heterogéneo de
trastornos que afectan a los nervios periféricos
motores y sensitivos, caracterizados por una evo-
lucion progresiva que conduce a debilidad y atro-
fia distal, deformidades musculoesqueléticas vy
alteraciones de la marcha®.

La presentacion clinica tipica incluye pie cavo,
dedos en garra, inestabilidad de tobillo y, en fa-
ses mas avanzadas, pie cavo varo rigido. El feno-
tipo clasico se asocia a un desequilibrio muscu-
lar secundario a la denervacion: la debilidad del
musculo tibial anterior y del peroneo corto frente
a la relativa preservacion del peroneo largo y del
tibial posterior, junto con la fibrosis de las partes
blandas, contribuye a la deformidad tridimensio-
nal del pie. Esta situacion provoca una afectacion
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factors of reintervention, the use of walking aids and the
use of orthoses postoperatively.

Results: the mean age at diagnosis was 231 years; 70%
presented with bilateral pathology. The most frequent
subtypes were CMTIA (28.6%) and CMTX (23.8%), with a
higher reintervention rate observed in CMTIA (p = 0.03).
The predominant procedures were Dwyer osteotomy
(52.4%), posterior tibial tendon transfer (38%), and Achil-
les tendon lengthening (14.3%); 47% underwent bilateral
surgery, 19% ultimately required arthrodesis, and 75% had
previously undergone joint-preserving surgery. Early diag-
nosis significantly increased the risk of reintervention (60
vs. 18%, p = 0.008). Most of patients (66.7%) continued to
require walking aids after surgery (p = 0.03).

Conclusions: surgical treatment was performed in 7.8%
of patients with CMT disease. Younger patients at diag-
nosis were more likely to require additional surgeries and
did not experience a reduction in the need for walking
aids. These findings highlight the heterogeneity among
patients with this disease and underscore the need for
individualized patient care and increased understanding
to improve treatment options.

Key words: Cavovarus. Charcot-Marie-Tooth. Foot deformi-
ties. Foot surgery. Gene diagnosis.

funcional significativa, con caidas frecuentes, do-
lor, disfuncion biomecanica y limitaciones en la
movilidad y en el uso del calzado®?.

El tratamiento quirdrgico del pie cavo varo se-
cundario a la CMT se reserva para los casos sin-
tomaticos refractarios al tratamiento ortopédico
conservador. Las opciones quirdrgicas pueden
incluir osteotomias correctoras, transferencias
tendinosas y, en casos avanzados, artrodesis. No
obstante, la eleccion del procedimiento debe in-
dividualizarse en funcion de la edad, el subtipo
de CMT, el grado de rigidez de la deformidad vy la
situacion funcional del paciente. En la literatura se
han publicado buenos resultados funcionales con
las combinaciones de técnicas de preservacion ar-
ticular®). Sin embargo, una proporcion relevante
de los pacientes requiere reintervenciones debido
a infracorreccion, progresion de la enfermedad o
fallo mecanico de la reconstruccion.

La literatura disponible sobre los resultados
de la cirugia del pie en pacientes con CMT es li-
mitada y se basa fundamentalmente en series
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cortas de casos y experiencias individuales, con
ausencia de indicaciones estandarizadas y de se-
guimiento a largo plazo®®”.

En este contexto, resulta necesario identificar
factores de riesgo que permitan predecir la nece-
sidad de reintervencion o la evolucion funcional
tras la cirugia inicial. Por ello, el objetivo del pre-
sente estudio es analizar de forma retrospectiva
una serie de casos tratados en un centro de refe-
rencia a lo largo de 4 décadas, con el fin de iden-
tificar variables clinicas, genéticas o quirlrgicas
asociadas a malos resultados y a la necesidad de
intervenciones adicionales.

Métodos

Se realizd un estudio observacional retrospectivo
sobre una cohorte de pacientes con diagnostico
confirmado de enfermedad de CMT, tratados en
una unidad neuroortopédica de un hospital uni-
versitario de nivel | especializada entre los anos
1975y 2015. El objetivo fue identificar factores cli-
nicos, quirrgicos y genéticos asociados a la ne-
cesidad de reintervencion y evaluar los resulta-
dos funcionales postoperatorios.

Se establecieron criterios de inclusion y exclu-
sion para la seleccion de la cohorte. Se incluyeron
aquellos pacientes con diagnostico confirmado de
enfermedad de CMT atendidos en el periodo com-
prendido entre 1975 y 2015 que hubieran recibido
tratamiento quirtrgico por deformidades del pie.
Se excluyeron los pacientes con falta de documen-
tacion clinica adecuada que impidiera el analisis
de las variables de estudio, asi como aquellos que
presentaban enfermedades neuromusculares adi-
cionales que pudieran actuar como factores de
confusion e interferir en la interpretacion de los
resultados. La indicacion quirdrgica fue estable-
cida de forma retrospectiva segin el criterio del
equipo médico en un mismo centro.

Los datos clinicos y quirlrgicos se recopilaron
de forma retrospectiva a partir de las historias
clinicas en formato papel y electronico. Las va-
riables analizadas incluyeron: edad al diagnosti-
Co, sexo, subtipo genético de CMT cuando estuvo
disponible, lateralidad de la afectacion, tipo de
procedimientos quirlrgicos realizados, necesidad
de reintervencion, nimero total de cirugias por
paciente y uso de ortesis y ayudas para la marcha
antes y después de la intervencion quirdrgica.
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Se registraron tanto las cirugias iniciales como
las intervenciones posteriores. La variable princi-
pal de resultado fue la necesidad de reinterven-
cion quirdrgica. Las variables secundarias inclu-
yeron los cambios en el uso de ortesis y ayudas
para la marcha tras la cirugia, el tipo de procedi-
miento quirdrgico inicial y su posible asociacion
con el subtipo genético de la enfermedad.

Se definio reintervencion como cualquier pro-
cedimiento quirdrgico adicional realizado sobre
el mismo pie previamente intervenido, indicado
por recurrencia, progresion de la deformidad, do-
lor persistente, fracaso de la correccion o compli-
cacion. Las cirugias contralaterales programadas
se analizaron por separado.

Se realizd un analisis estadistico descriptivo
de las variables demograficas, clinicas y quirlrgi-
cas, expresadas como medias y desviacion estan-
dar para variables continuas, y como frecuencias
y porcentajes para variables categoricas. Asimis-
mo, se llevo a cabo un analisis inferencial con el
objetivo de identificar factores de riesgo y evaluar
los resultados funcionales. Los datos fueron ana-
lizados mediante R. Para la comparacion de varia-
bles categoricas se empleo la prueba de chi-cua-
drado, mientras que para las variables continuas
se utilizo la prueba t de Student. Se considero es-
tadisticamente significativo un valor de p < 0,05.

Resultados

De los 270 pacientes diagnosticados de CMT en-
tre 1975 y 2015, 21 (7,8%) requirieron tratamiento
quirdrgico. La edad media al diagnostico fue de
231 anos (rango: 8-33 anos), con un 40% de pa-
cientes varonesy un 60% mujeres. El 70% presen-
to afectacion bilateral de los pies (Tabla 1).

El procedimiento quirdrgico inicial mas habi-
tual fue la osteotomia de Dwyer (52,4%), seguida
de la transferencia del tendon tibial posterior
(38%) y el alargamiento del tendon de Aquiles
(14,3%). La artrodesis se realizd en el 19% de los
casos, principalmente como reintervencion tras el
fracaso de una cirugia conservadora previa (Ta-
bla 2).

Del total de los pacientes, el 57,1% (12/21) re-
quirio una Unica intervencion quirdrgica, mien-
tras que el 33,3% (7/21) preciso 2 intervenciones
y el 9,5% (2/21) fue sometido a 3 cirugias. Entre
los pacientes con afectacion bilateral, el 47% fue
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Tabla 1. Caracteristicas basales y funcionales

Tabla 3. Caracteristicas genéticas de la

preoperatorias de la cohorte cohorte
Caracteristicas demograficas n (%) Tipo principal de P ..

. ' enfermedad de Nu‘mero de Prmzor)cnon
NGmero total de pacientes con 270 Charcot-Marie-Tooth pacientes (n) %
enfermedad de Charcot-Marie-Tooth

B B A CMT1 1 52,4
Pacientes intervenidos 21(7,8%)
Edad al diagnostico (afios) 2371 (8-33) CMTX 5 23,8
Sexo masculino 8 (40%) CMT2 3 143
Sexo femenino 13 (60%) CMT4 2 95
Afectacion bilateral de los pies 15 (70%)
— . en 2 casos (9,5%). Dentro de los subtipos especi-
Tabla 2. Caracteristicas quirdrgicasy ficos, las variantes mas frecuentes fueron CMT1A
funcionales de la cohorte (28,6%) y CMTX (23,8%)
Procedimientos quiriirgicos n (%)/valor Se observo que un diagnostico realizado a

Osteotomia de Dwyer

11(52,4%)

Transferencia tendon tibial posterior 8 (38%)
Alargamiento tend6n de Aquiles 3(14,3%)
Artrodesis 4(19%)

Niamero de intervenciones

n (%)/valor

1

12 (57,1%)

2 7(33,3%)
3 2(9,5%)
Funcionalidad posquirirgica n (%)/valor
Reduccion ayudas marcha 14 (66,7%)
Disminucion uso ortesis 2(9,5%)
Incremento dependencia ortesis 5(23,8%)

intervenido del pie contralateral, con un intervalo
medio de 4,58 afos (rango: 1-11 anos).

Respecto a la funcionalidad postoperatoria,
14 pacientes (66,7%) redujeron el uso de ayudas
para la marchay 2 disminuyeron el empleo de or-
tesis. Sin embargo, 5 pacientes (23,8%) incremen-
taron su dependencia de ortesis tras la cirugia. La
mayoria de los pacientes que utilizaban ayudas
para la marcha en el preoperatorio continuaron
precisandolas en el postoperatorio, observando-
se una asociacion estadisticamente significativa
(p = 0,03).

En nuestra serie, el subtipo genético mas
frecuente fue el CMT1, presente en 11 pacientes
(52,4%), seguido del CMT ligado al cromosoma
X (CMTX), identificado en 5 pacientes (23,8%). El
CMT2 se observo en 3 pacientes (14,3%) y el CMT4
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edades mas tempranas se asociaba de forma sig-
nificativa con una mayor probabilidad de reque-
rir reintervencion quirlrgica, con tasas del 60%
frente al 18% en los pacientes diagnosticados de
forma mas tardia (p = 0,008). Asimismo, los sub-
tipos CMT1, CMT3 y CMT4 mostraron una mayor
tendencia a precisar nuevas intervenciones qui-
rirgicas durante el seguimiento. En contraste, no
se registraron reintervenciones en los pacientes
con CMT2 ni CMT6 (Tabla 3).

Discusion

En esta serie retrospectiva de 40 anos, solo el
7,8% de los 270 pacientes con enfermedad de CMT
precisaron cirugia del pie, lo que subraya que,
aun siendo frecuentes las deformidades, solo
una minoria alcanza una gravedad que justifique
tratamiento quirdrgico.

En el registro internacional del Inherited Neu-
ropathies Consortium (INC), el 71% de los pacien-
tes presentaban deformidades del pie, pero al-
rededor del 30% habia sido intervenido, lo que
indica una practica mas agresiva o una seleccion
distinta de pacientes en otros entornos®”.

La distribucion de procedimientos en esta se-
rie se alinea con la tendencia actual hacia téc-
nicas de preservacion articular. La osteotomia
de Dwyer, la transferencia del tibial posterior y
el alargamiento del tendon de Aquiles fueron
las técnicas iniciales mas frecuentes, reservan-
dose la artrodesis en un 19% de los casos, fun-
damentalmente como rescate tras el fracaso de
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una cirugia conservadora. Este enfoque coincide
con series recientes y con el consenso interna-
cional, que recomiendan corregir el pie cavo-va-
ro mediante combinaciones de osteotomias y
transferencias tendinosas, evitando la artrodesis
primaria cuando sea posible“®. En una cohorte
espanola de 16 pacientes con CMT, la combi-
nacion de transferencia del tibial posterior, os-
teotomia del primer metatarsiano y osteotomia
valguizante de calcaneo consiguid una mejoria
significativa de la puntuacion de la American Or-
thopaedic Foot and Ankle Society (AOFAS) vy alta
satisfaccion, con solo 2 reintervenciones median-
te artrodesis subtalar®. Aparte, una serie mas
amplia de pacientes a quienes se practico cirugia
de reconstruccion mostré mejoras significativas
en funcion y dolor medidas con Patient-Report-
ed Outcomes Measurement Information System
(PROMIS), aunque los pacientes sometidos a ar-
trodesis alcanzaban resultados funcionales fina-
les inferiores, pese a una mejoria similar respec-
to a su linea basal®.

En la presente serie, dos tercios (66,7%; 14/21)
de los pacientes redujeron el uso de ayudas para
la marchay algunos (9,5%; 2/21) disminuyeron la
necesidad de ortesis tras la cirugia, aunque una
proporcion relevante continud requiriéndolas o
incluso aumentd su dependencia (23,8%; 5/21).
Esto concuerda con estudios que muestran una
mejora clara en alineacion, dolor y calidad de
vida, pero una persistencia de las limitaciones
funcionales en parte de los pacientes, que sue-
len mantener cierto grado de debilidad y nece-
sidad de ortesis a largo plazo®. En la cohorte de
Haupt et al® la cirugia permitio normalizar, en
promedio, los dominios de funcion fisica y dolor
de PROMIS frente a la poblacion general, pero los
pacientes con deformidades mas graves y/o so-
metidos a artrodesis no alcanzaban los mismos
niveles funcionales que aquellos tratados con
técnicas mas preservadoras. De forma similar, en
nuestro estudio la mayoria de quienes usaban
ayudas preoperatoriamente siguieron precisan-
dolas, lo que subraya que el objetivo realista de
la cirugia en CMT es obtener un pie plantigrado y
no doloroso.

Un hallazgo especialmente relevante de
nuestro estudio es que un diagnostico mas pre-
coz se asocid con una mayor probabilidad de
reintervencion y que los subtipos CMT1, CMT3 y
CMT4 mostraron una tendencia a precisar mas
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cirugias, mientras que no se registraron reinter-
venciones en CMT2 y CMT®6. La literatura genética
reciente confirma que los subtipos desmielini-
zantes y, en particular, muchas formas autoso-
micas recesivas (CMT4) se asocian con mayor
gravedad clinica, asi como con mayor probabi-
lidad de discapacidad motora y uso de silla de
ruedas®.

El estudio de Laura et al. demostro una gran
variabilidad en el manejo ortopédico de las de-
formidades del pie en CMT, se puede destacar
que solo el 30% de los pacientes con CMT del INC
son operados pese a que el 71% tiene deformi-
dad y que, en una encuesta a 16 cirujanos con
12 opciones de gesto, las combinaciones pro-
puestas para los mismos casos clinicos fueron
muy dispares, sin un patron dominante®”. Ade-
mas, un consenso reciente de expertos en ciru-
gia de CMT incide en la necesidad de un abordaje
individualizado, multidisciplinario y precoz, pero
reconoce la ausencia de ensayos prospectivos y
la limitada evidencia que guie las decisiones te-
rapéuticas®.

Entre las limitaciones de este estudio se in-
cluyen su caracter retrospectivo, la heteroge-
neidad de las técnicas empleadas a lo largo de
4 décadas y el tamano relativamente pequeno
del subgrupo intervenido, que puede limitar el
poder estadistico para detectar diferencias en-
tre subtipos genéticos o estrategias quirlrgicas.
No obstante, los hallazgos abren la puerta a es-
tudios prospectivos multicéntricos que integren
escalas funcionales estandarizadas, medidas
radiograficas, variables genéticas y resultados
reportados por los pacientes, con el objetivo de
definir mejor qué pacientes se benefician mas
de cada tipo de reconstruccion y en qué mo-
mento del curso de la enfermedad debe indicar-
se la cirugia.

Conclusiones

La cirugia del pie cavo varo en pacientes con en-
fermedad de CMT se realiza en una minoria de
los casos, pero presenta una tasa relevante del
429% (9/21) de reintervenciones, especialmente
en pacientes con diagnostico precoz (60 frente a
18%; p = 0,008) y en determinados subtipos gené-
ticos (CMT1, CMT3 y CMT4). La individualizacion del
tratamiento quirdrgico segln la edad, el subtipo
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de la enfermedad y la gravedad de la deformidad
resulta fundamental para optimizar los resulta-
dos funcionales y reducir la necesidad de nuevas
intervenciones.

Premio

El estudio presentado en este articulo recibio el
premio Antonio Viladot al mejor trabajo de in-
vestigacion basica, aplicada o clinica, y sobre te-
mas relacionados en el Congreso de la Sociedad
Espanola de Medicina y Cirugia de Pie y Tobillo
(SEMCPT) celebrado en Malaga en 2025.

Responsabilidades éticas

Proteccion de personasy animales. Los auto-
res declaran que para esta investigacion no se
han realizado experimentos en seres humanos ni
en animales.

Confidencialidad de los datos. Los autores
declaran que han seguido los protocolos de su
centro de trabajo sobre la publicacion de datos
de pacientes.

Derecho a la privacidad y consentimiento in-
formado. Los autores han obtenido el consenti-
miento informado de los pacientes y/o sujetos
referidos en el articulo. Este documento obra en
poder del autor de correspondencia.

Financiacion. Los autores declaran que este
trabajo no ha sido financiado.

Conflicto de intereses. Los autores declaran
no tener ningln conflicto de interés.

Otras declaraciones que quiera el autor men-
cionar. CEIM ha hecho exencion de DCIS para los
pacientes sin seguimiento activo durante el estu-
dio, ya que es retrospectivo.
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