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Resumenes
Resumen estructurado

INTRODUCCION

La enfermedad de Charcot Marie Tooth, también conocida como neuropatia
motora y sensorial hereditaria, se compone de un grupo de neuropatias
heterogéneas y progresivas que representan la enfermedad neuromuscular
genética mas comun en Europa. Se divide principalmente en dos formas, siendo

la 1A la mas comun, con un total de casos entre el 60-80%.

Su presentacion clinica incluye deformidades musculoesqueléticas, sintomas
motores y sensitivos, y una reduccién o ausencia de reflejos profundos en el
tendon. La pérdida de propiocepcion y la ataxia sensitiva contribuyen a cambios
caracteristicos en el patron y en la mecanica de la marcha; produciendo

dificultades para correr o saltar, tropiezos y esguinces de tobillo repetitivos.

OBJETIVO

El objetivo de esta revision sistemética es conocer en profundidad los cambios
gue se producen en la marcha de los pacientes con Charcot Marie Tooth 1A, con
el fin de llevar a cabo una deteccién precoz de los mecanismos de compensacion
gue estos pacientes utilizan al caminar. Lo cual, facilitara su correcto diagnostico

y tratamiento, repercutiendo asi en la mejora su la calidad asistencial.

METODOLOGIA
Se realiz6 una busqueda bibliogréafica en las bases de datos Pubmed, CINHAL,

Scopus y Web of Science en el mes de diciembre de 2020.

RESULTADOS
Tras la busqueda se obtuvieron un total de 323 estudios de los cuales, tras
aplicar los criterios de inclusion y exclusion, fueron seleccionados 8 documentos

con el fin de responder a la pregunta del estudio.

CONCLUSIONES

Debido a la lenta progresion de la enfermedad, el analisis de la marcha es una
herramienta poderosa que permite cuantificar las caracteristicas de pacientes
con alteraciones de la marcha, por lo que es importante adecuar las tareas

motrices a la capacidad funcional del paciente.
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La debilidad muscular de los miembros inferiores altera los rangos de movimiento
del tobillo. Al subir escaleras hay una disminucion de la flexiébn dorsal y mala
posicion del pie, produciendo una cadena de compensaciones que permitiran el

avance de la pierna contraria.

En general, la rodilla sufre un exceso de flexion para compensar la caida del pie

tipica de la enfermedad.
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Resumo estructurado

INTRODUCION

A enfermidade de Charcot Marie Tooth, tamén cofiecida como neuropatia motora
e sensorial hereditaria, componse dun grupo de neuropatias heteroxéneas e
progresivas que representan a enfermidade neuromuscular xenética mais comun
en Europa. Dividese principalmente en duas formas, sendo a 1A a mais comun,

cun total de casos entre o 60-80%

A sta presentacion clinica inclue deformidades musculoesqueléticas, sintomas
motores e sensitivos, e una reducion ou ausencia de reflexos profundos no
tendén. A perda de propiocepcion e a ataxia sensitiva contribllen a cambios
caracteristicos no patrén e na mecanica da marcha; producindo dificultades para
correr ou saltar, tropezos e torceduras de nocello repetitivos.

OBXECTIVO

O obxectivo desta revision sistematica é cofiecer en profundidade os cambios
producidos na marcha dos pacientes con Charcot Marie Tooth 1A, co fin de levar
a cabo unha deteccion precoz dos mecanismos de compensacion que estes
pacientes utilizan ao camifiar. O cal facilitard o seu correcto diagnostico e

tratamento, repercutindo desta forma na mellora da sua calidade asistencial.

METODOLOXIA
Realizouse una busca bibliografica nas bases de datos Pubmed, CINHAL,
Scopus e Web of Science no mes de decembro do 2020.

RESULTADOS
Trala busca obtivéronse un total de 323 estudos dos cales, tras aplicar os
criterios de inclusion e exclusién, seleccionaronse 8 documentos co fin de

responder & pregunta de estudo.

CONCLUSIONS

Debido a lenta progresion da enfermidade, o analise da marcha € una poderosa
ferramenta que permite cuantificar as caracteristicas dos pacientes con
alteracions da marcha, polo que é importante adecuar as tarefas motrices a

capacidade funcional do paciente.
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A debilidade muscular dos membros inferiores altera os rangos de movemento
do nocello. Ao subir escaleiras hai unha diminucién da flexién dorsal e un mal
posicionamento do pé, producindo unha cadea de compensacions que

permitiran o avance da perna contraria.

En xeral, o xeonllo sofre un exceso de flexion para compensar & caida do pé
tipica da enfermidade.
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Abstract

INTRODUCTION

Charcot Marie Tooth disease, also known as hereditary sensory and motor
neuropathy, is made up of a group of heterogeneous and progressive
neuropathies that represent the most common genetic neuromuscular disease in
Europe. It is mainly divided into two forms, 1A being the most common, with a
total of cases between 60-80%.

Its clinical presentation includes musculoskeletal deformities, motor and sensory
symptoms, and a reduction or absence of deep reflexes in the tendon. Loss of
proprioception and sensory ataxia contribute to characteristic changes in gait
pattern and mechanics; causing difficulties in running or jumping, stumbling, and

repetitive ankle sprains.

OBJECTIVE

This systematic review aims to know in depth the changes that occur in the gait
of patients with Charcot Marie Tooth 1A, to carry out early detection of the
compensation mechanisms that these patients use when they walk. Which will
facilitate its correct diagnosis and treatment, thus having an impact on improving

the quality of care.

METHODOLOGY

A bibliographic search was carried out in the Pubmed, CINHAL, Scopus, and

Web of Science databases in December 2020.

RESULTS

After the search, a total of 323 studies were obtained, of which, after applying the
inclusion and exclusion criteria, 8 documents were selected to answer the study
question.

CONCLUSIONS

Due to the slow progression of the disease, gait analysis is a powerful tool that

allows quantifying the characteristics of patients with gait disturbances, so it is

important to adapt motor tasks to the functional capacity of the patient.
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Muscle weakness in the lower limbs alters the ankle's range of motion. When
climbing stairs there is a decrease in dorsiflexion and poor foot position,

producing a chain of compensations that will allow the opposite leg to advance.

In general, the knee is excessively flexed to compensate for the foot drop typical

of the disease.
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1. Introduccion

La enfermedad de Charcot Marie Tooth (CMT), también conocida como
neuropatia motora y sensorial hereditaria, se compone de un grupo de
neuropatias heterogéneas y progresivas que representan la enfermedad

neuromuscular genética mas comun en Europa (1-3).

La enfermedad se divide principalmente en dos formas: Charcot Marie Tooth
desmielinizante (CMT1) y Charcot Marie Tooth axonal (CMT2), a pesar de que
pueden surgir varias formas con caracteristicas intermedias (2). La mas comun
es la CMT1A (forma mas frecuente de CMT1) con un total de casos entre el 60-
80% (4), caracterizada por una desmielinizacibn segmental que reduce la
velocidad de conduccion de los nervios periféricos, y la consecuente
degeneracion axonal que altera las funciones de la parte distal de las

extremidades y avanza hacia zonas mas proximales (5-7).

La presentacion clinica de CMT incluye deformidades musculoesqueléticas,
sintomas motores y sensitivos, y una reduccion o ausencia de reflejos profundos
en el tendon (7). A pesar de las variaciones de genes que causan la enfermedad
de CMT, el fenotipo tiende a mostrar un patrén similar caracterizado por un lento
declive en la fuerza y sensacidon de la musculatura distal debido a la
degeneracion de los nervios periféricos mas largos. La pérdida del musculo distal
causa la clasica apariencia de botella de champan invertida en la pierna (8). La
debilidad en la extremidad distal en personas con CMT puede dar como
resultado a cambios caracteristicos en el patron y en la mecanica de la marcha

que puede, a su vez, tener un impacto en su resistencia (9).

La retroalimentacion sensorial de las extremidades es critica para que el
comportamiento locomotor efectivo adapte la marcha y compense las
perturbaciones posturales inesperadas del suelo (10,11). La retroalimentacién
contribuye al control del tiempo en las diferentes fases del ciclo de la marcha,
moldeando el patron de la actividad muscular y aportando la transmision
excitatoria a las motoneuronas (12). Ademas favorece la adaptacion a largo
plazo de la actividad locomotora (13) y juega un rol critico en la activacion de

motoneuronas extensoras durante la locomocion (14).
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Pfeiffer et al. (15) encontraron que, en una muestra de 50 pacientes, solo el 10%
mostraban una marcha normal. A pesar de ello no es frecuente el uso de una
silla de ruedas en esta enfermedad. Muchos pacientes se quejan de tener
dificultades al correr o saltar, tropezando y torciéndose el tobillo con frecuencia.
La pérdida de propiocepcién y la ataxia sensitiva contribuyen a estos problemas

de la marcha (7).

Es conocido que la neuropatia periférica altera el patron de la marcha de los
pacientes con CMT (1,16). Los principales limites de la marcha de estos
pacientes son: inestabilidad de tobillo (TPA) en el plano sagital (17), incremento
de plantar flexion (FP) de TPA durante el contacto inicial de la marcha (18,19),
mayor flexién dorsal (DF) de TPA durante la fase de apoyo (18,20) y pérdida de
un despegue activo (17,19). Esto conlleva a una mayor flexion de rodillay cadera
(18) y un movimiento asimétrico de cadera (9,21).

La variabilidad de las deficiencias biomecanicas afecta a la sensibilidad del
analisis de la marcha en la deteccidn de alteraciones significantes. El patrén
global de la marcha es determinado por deficiencias primarias (foot drop y fallo
del flexor plantar, por ejemplo) y mecanismos de compensacion que envuelven
varios musculos y articulaciones. Cuando se analiza una muestra heterogénea
de pacientes con CMT, las anomalias presentadas en los subgrupos de

pacientes pueden no alcanzar la significancia estadistica (18).

El gold estandar para evaluar el nivel de discapacidad es el uso de escalas
clinicas/neuropsicologicas como la del CMT neuropathy score, una escala de 36
puntos basada en signos, sintomas y medidas neuropsicologicas validada por
Shy et al. (15) El problema de esta escala es su bajo poder de deteccion y
variacion en el curso natural de la enfermedad (22). EI CMT neuropathy score es
individualizado por la discapacidad especifica de la enfermedad, a pesar de ello
puede ser escasamente efectiva en detectar discapacidad funcional, el principal

objetivo de la mediciéon de resultados de rehabilitacién (23).

A pesar de que algunos estudios han propuesto el uso de medidas cinematicas
para describir disfunciones de la marcha en pacientes con CMT, la gran cantidad

de datos generados en el analisis dificulta su uso rutinario (24).
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Hoy en dia no existen medicamentos efectivos para tratar la enfermedad. Esto
se debe en parte al lento progreso de la enfermedad, lo que supone un reto a la
hora de experimentar con las moléculas en ensayos clinicos aleatorizados.
Debido a esta falta de tratamientos farmacologicos, la fisioterapia y la ortopedia

permanecen como tratamientos clinicos a utilizar (1)

El objetivo de esta revision sistematica es conocer en profundidad los cambios
gue se producen en la marcha de los pacientes con CMT1A, con el fin de llevar
a cabo una deteccion precoz de los mecanismos de compensacion que estos
pacientes utilizan al caminar. Lo cual, facilitard su correcto diagnostico y
tratamiento, repercutiendo asi en la mejora de la calidad asistencial de estos

pacientes.

2. Formulacion de la pregunta de estudio

Esta revision sistematica pretende conocer como es la marcha de los pacientes
con CMT1A, comparandola con la de personas sanas. Este analisis permitira
saber qué determinantes de la marcha son los mas afectados en este tipo de

pacientes.

Segun el formato PICO (Population, Intervention, Comparison y Outcome), los
términos que se han tenido en cuenta para ser incluidos en la pregunta de

estudio son:

- Poblacion: pacientes adultos con CMT1A.
- Intervencion: analisis de la marcha.

- Resultado: determinantes de la marcha afectados.
La pregunta de estudio que se plantea con los criterios anteriores es la siguiente:

¢Qué determinantes de la marcha pueden verse afectados en los pacientes
adultos con CMT1A?
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3. Metodologia

En este apartado se recoge la metodologia empleada para la realizaciéon de la
bdsqueda bibliografica en las diferentes bases de datos que nos ha permitido

responder a la pregunta de estudio planteada.

3.1 Criterios de seleccion

Criterios de inclusion:

e Poblacion adulta: >18 afios

e Pacientes con CMT1A

¢ Individuos independientes en la deambulacion.

e Revisiones sistematicas, ensayos controlados aleatorios, estudios de
cohortes y estudios de casos y controles.

e Fecha de publicacion del 2000 hasta la actualidad

Criterios de exclusién:

e Poblacion infantil y/o adolescente (<18 afios).

e Antecedentes quirdrgicos podoldgicos

e Utilizacion de ortesis y ayudas para la marcha.

e Revisiones narrativas, revisiones, estudios piloto, casos clinicos, estudios

cualitativos, cartas al director, capitulos de libros y articulos de opinién.

3.2 Estrategia de busqueda

Para comenzar la basqueda utilizamos los términos Medical Subject Headings
(MeSH) y se combinaron con operadores booleanos (AND y OR) y el operador
de truncamiento (“). Se adaptd la estrategia de busqueda a las diferentes bases

de datos.

Las palabras clave utilizadas fueron: Gait, Gait Analysis, y Charcot Marie Tooth

Disease

La busqueda de bibliografia se llevd a cabo en el mes de diciembre de 2020 en las bases

de datos electréonicas Pubmed, CINHAL, Scopus y Web of Science (WoS).

La estrategia de busqueda que se siguid fue adaptada en cada una de las bases
de datos, y empleando los limites indicados en los criterios de inclusion. Después
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de obtener una serie de resultados, con la finalidad de eliminar aquellos

documentos duplicados, fueron exportados al gestor de referencias bibliogréaficas

Mendeley.

En las Tablas I-1V se pueden encontrar las estrategias de blusqueda seguidas en

cada base de datos:

Pubmed:

Estrategia de Limites Resultados

busqueda empleados obtenidos

Resultados sin

duplicar

("Gait"[Mesh]) Idioma: inglés, 52
AND "Charcot-  castellanoy

Marie-Tooth portugués

Disease"[Mesh].

Tabla I. Estrategia de busqueda en Pubmed

CINHAL

Estrategia de Limites Resultados

busqueda empleados obtenidos

52

Resultados sin

duplicados

(MH " Gait Idioma: inglés, 15

Analysis") AND castellanoy
(MH "Charcot- portugués

Marie-Tooth Limite: excluir
Disease") publicaciones
pubmed

Tabla Il. Estrategia de busqueda en CINHAL
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Resultados sin

duplicar

Scopus
Estrategia de Limites Resultados
busqueda empleados obtenidos
( TITLE-ABS- Area de trabajo: 272
KEY ( charcot medicina,

AND marie AND neurocienciay

tooth AND profesionales de

disease ) AND la salud

TITLE-ABS-KEY

(gait)) Idioma: inglés y
portugués

Tabla Ill. Estrategia de busqueda en Scopus

168

Resultados sin

duplicar

WoS
Estrategia de Limites Resultados
busqueda empleados obtenidos
TEMA: (gait) Idioma: inglés 151
AND TEMA:

("charcot marie

tooth disease")

Tabla IV. Estrategia de busqueda en Web of Science

3.3 Seleccién de estudios

98

Una vez completada la busqueda se obtuvieron 490 articulos, de los cuales 167

fueron eliminados al tratarse de duplicados.
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Para llevar a cabo la seleccién de los estudios, se realiza la lectura de los
resultados obtenidos tras la busqueda bibliogréafica en las diferentes bases de

datos. Esta lectura se efectud en tres niveles:

1. Titulo
2. Resumen

3. Texto completo.

Finalmente, fueron seleccionados 8 articulos originales. La justificacién de la

seleccion de los resultados obtenidos en la busqueda en PubMed, CINHAL,

Scopus y WoS queda recogida en los anexos |, Il, lll y IV respectivamente.

El proceso de seleccidon de estudios se muestra en la figura 1

Identificacion de estudios a través de bases de datos y registros

Registros totales identificados
en bases de datos (n = 490)

l

Registros después de eliminar
los duplicados (n = 323)

l

Registros examinados por
resumen
(n=74)

|| Identificacion |

Seleccion

¥

Registros evaluados para eleccion
del texto completo (n = 29)

l

PubMed (n = 52)
CINHAL {n=15)
Va3 (n=272)

Scopus (n=151)

Excluidos por titulo tras aplicar los
criterios de inclusidn y exclusion
(n=167)

Excluidos por resumen tras aplicar los
criterios de inclusidn y exclusidn
(n=93)

Rechazados por texto
completo (n = 21)

Estudios incluidos en la revisién (n = 8)

Inclusion

Figura 1. Proceso de seleccion de los articulos
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3.4 Establecimiento de variables
Las variables que se tuvieron en cuenta para la realizacion del trabajo son las

siguientes. Para facilitar su comprension se han dividido segun la tarea motriz a

realizar:

Velocidad de la marcha: medicion de la distancia total recorrida dividida por el
tiempo. Se expresa en metros por segundo (m/s)

Longitud de paso: distancia total caminada por el individuo, dividido entre el

namero total de pasos contados por el clinico. Se expresa en metros (m) (25).

Cadencia: division de la velocidad de la marcha entre la longitud de paso. Se

expresa en pasos por segundos (pasos/s) (25).

Rango de movimiento (RoM) de tobillo: nimero de grados a través del cual la

articulacion puede moverse (26).

Flexo-extension de rodilla: movimientos principales de la rodilla realizados en

el plano sagital. La flexion se define como el movimiento que aproxima la cara
posterior de la pierna a la cara posterior del muslo, mientras que la extension se
define como el movimiento contrario; en el que se aleja la cara posterior de la

pierna de la cara posterior del muslo (27).

Fuerza de musculos miembro inferior: la fuerza muscular se define como la

capacidad fisica de los musculos para contraerse y vencer una resistencia. La

falta de esta capacidad es lo que se conoce como debilidad muscular.

3.5 Evaluacién de la calidad de los resultados

Para analizar la calidad de los articulos seleccionados se utilizé la Escala del
Centro de Medicina Basada en la Evidencia de la Universidad de Oxford
(OCEBM) para determinar tanto su nivel de evidencia como su grado de

recomendacion.

En el Anexo V se pueden observar la OCEBM vy los criterios utilizados.
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4. Resultados

Un total de 8 articulos originales fueron seleccionados para la realizacion de esta

tematica, obteniéndose 2 estudios de cohortes y 6 estudios de casos

revision sis

y controles. El proceso de analisis de los resultados queda reflejado en la tabla

V.

4.1 Extraccion de datos

F muscular

. Tipo
Referencia P
art.
Coghe G. et al cc Disminuida para Disminuida Reducida Reduccion de PF en Pérdida
evitar caidas para evitar el despegue mayormente
3
caidas distal
Reducida M PF: elevada al C.l'y Pérdida de F ,
(mayor duracién Ea:omwﬂoo: Reducida (foot disminuida al sobre todo en
Don R. et al (18) CcC del paso en foot d drop + fallo PF) despegue los DF Y PF de
pacientes con oot drop DF: aumentada en la TPA
steppage) fase de apoyo
Ferrarin M. et al _,\_m_.oﬂ <m_oqmo_o.: al Reducida
(24) CcC caminar de puntillas
L Reduccion DF al subir
_A.Nmoqwo_o:_ T.etal CccC escaleras Reducida
- Déficit DF al subir Debilitada, con
Lencioni T. et al CH escaleras reduccion de
(30) activacion del
gastrocnemio
Menotti F. et al Disminuida a Disminuye si Disminuye si Reduccion
' CcC velocidades aumenta la aumenta la moderada
25
(25) rapida y comoda velocidad * velocidad
Nardone A. et al o Disminuida Menor que los Reduccion
(32) cc Disminuida sanos moderada
Disminuida al Disminuida al
caminar a caminar a Disminuye su
_u_mﬁm_.mo: DS.et | ¢ méaxima maxima variabilidad Reducida
al. (31) velocidad velocidad

durante 6 min

durante 6 min

N: nimero de muestra VM.: velocidad de marcha CAD: cadencia LP:longitud paso RoM: rango de movimiento F:fuerza NE:nivel de evidencia GR: grado

recomendacién CC:casos y controles CH: cohortes

*Resultado no significativo en el estudio

Analisis de la marcha en pacientes con Charcot Marie Tooth



19

Z o g = >
@ e n J o 9 >

25 g2 g 233532 g g
283 | 232 823 22z 3 33
o s o3 a o @ @ 2963883 o2 2
585 258 | 282 piei g | §od
® o O 222 wﬂ_’g_ E 259 o S g7
© -3 o 39 Q@ g g 28 20 =2

nw 2 o [ZINCEN L = =0T p —
S35 > 8 o5 = Soaos I [Shke!
=8 ? o 2= 2 2S582 22
S \u_)/“< @ %] Q
= ) N N IN) )
@] vy) @ (@] @ o3} @ W
> vy) o9} > o9} vy} @ W

4.2 Sintesis de datos

Numero total de pacientes: el nUmero total de pacientes con CMT1A estudiado
fue de 279

Toma de recogida de datos: todos los pacientes podian caminar de forma

autobnoma, sin ayudas técnicas y descalzos.

Las variables espacio-temporales recogidas en esta revision sistemética son la
velocidad de la marcha, la cadencia y la longitud de paso. Todas ellas fueron
estudiadas en 90 pacientes con CMT1A. A continuacion, se hablara de cada

una de ellas en mayor profundidad:

Velocidad de la marcha: en general, las personas con CMT1A caminan mas

lento en comparacion con los individuos que no tienen la enfermedad, pero hay
gue tener en cuenta que esta reduccion no siempre es visible. Es importante
considerar la velocidad autoelegida por los pacientes, asi como la actividad a
realizar, debido a que a veces esta lentitud caracteristica se acentla cuando

caminan a velocidades mas altas.

Cadencia: es una variable muy relacionada con la velocidad, ya que al igual que
ésta, se ve reducida. Las personas con CMT1A suelen disminuir la cadencia

cuando caminan rapido para evitar caidas.

Longitud de paso: al igual que las variables anteriores, la longitud de pasos de

los pacientes con CMT1A se ve reducida al compararla con participantes sanos,
aungque esta afirmaciébn no puede atribuirse a todas las personas con la
enfermedad. Aquellas que no presentan fallo en el flexor plantar de la TPA

mantienen la misma relacion en la longitud de paso que los individuos sanos.
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Otras variables muy relacionadas, y que comparten nimero de pacientes

estudiados (230) son la flexo-extension de rodilla y el RoM de TPA:

RoM de TPA: Los adultos con CMT1A poseen un rango de movimiento del tobillo
reducido, caracterizado por una FP excesiva al inicio de la marcha y escasa en
el despegue. Los grados de DF se ven aumentados en las fases de apoyo del
pie. Al realizar actividades con mayor demanda motora, como es el caso de subir
escaleras, los grados de DF se reducen al compararlo con personas que carecen

de la enfermedad.

Flexo-extension de la rodilla: Los movimientos realizados por la articulacion de

la rodilla dependen de la funcionalidad de la TPA. Los movimientos de flexion de
la rodilla se ven aumentados durante todas las fases de la marcha, esto se debe
a la compensacion que hace la rodilla para contrarrestar el foot drop
caracteristico en el CMT1A.

La Unica variable estudiada en todos los pacientes recogidos en esta revision

sistematica es la siguiente:

Fuerza en los musculos del miembro inferior: La debilidad muscular es uno

de los signos més caracteristicos de la enfermedad. Esto se corresponde con los
resultados estudiados en esta revision, en la que todos los pacientes
presentaban cierto grado de debilidad muscular, sobre todo en los musculos mas

distales e implicados con la funcionalidad de la TPA, como el gastronecmio.

5. Discusion

La CMT1A es un grupo de neuropatias heterogéneas que se caracteriza por una
desmielinizacion segmental que reduce la velocidad de conduccién de los

nervios periféricos, alterando el patron de marcha de los pacientes (1-3).

Los cambios mas caracteristicos que presentan las personas con esta
enfermedad son: reduccion en la velocidad de la marcha, variabilidad en el RoM

de la TPA y debilidad muscular.

Los parametros espacio-temporales, como la velocidad de marcha, la cadencia
y la longitud de paso, son muy importantes debido a que estan relacionados con

la discapacidad. Tal y como mencionan Coghe et al (3), los pacientes con
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CMT1A caminan mas despacio, con pasos mas pequefios y con mayor duracién
de la fase de doble apoyo. Esto ultimo se debe a un mecanismo de
compensacion para mejorar el equilibrio y reducir las fases de la marcha con

mayor riesgo de caida.

A pesar de que otros factores, como la pérdida de propiocepcién, pueden
contribuir a dificultades en la marcha de pacientes con CMT1A, el mayor
problema esta representado por la pérdida de fuerza distal, interrumpiendo el

patron de la marcha de forma global (3).

Menotti et al (25) demostraron que pacientes con CMT1A con caida del pie, o
foot drop tienen mayor coste de energia al caminar, lo que estéa relacionado con
el esfuerzo mecanico de realizar una marcada flexién de rodilla y cadera. La
medicién del gasto de energia por unidad de distancia (WECd), comunmente
conocido como economia de la marcha, es un indicador valido de la funcion de

la marcha.

Los pacientes con CMT1A con bajo nivel de discapacidad tiene un mayor WECd
qgue los individuos sanos cuando caminan a velocidades comodas y rapidas.
Debido a esta baja economia de la marcha, estan obligados a caminar mas lento
para evitar un alto consumo de energia, durante menos tiempo y con mayor
esfuerzo fisico. El limite funcional impuesto por la discapacidad en el patron de
marcha se vuelve evidente con el aumento de la complejidad del movimiento (25).
Autores como Ferrarin y Lencioni et al (24,28) corroboran esta afirmacion,
incluyendo en sus trabajos tareas mas complejas que el caminar en llano para

estudiar la funcionalidad real de estos individuos.

El foot drop es una caracteristica tipica de CMT1A, que produce una mayor
duracion del contacto inicial debido a que estos pacientes comienzan el paso con
una marcada PF, lo que da lugar a una DF aumentada durante toda la fase de
apoyo para mantener una adecuada longitud de paso, explicando asi la
reduccion de la PF en el despegue. Este patron de marcha es descrito por Don

et al como steppage (18,29).

El steppage reduce la velocidad de marcha como resultado de un aumento de la
duracién del paso, pero mantiene la longitud de paso en valores normales. La

reduccion en la longitud del paso se da en los pacientes que tienen una
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combinacion de foot drop + fallo del FP de la TPA (18). A pesar de esta
afirmacion, autores como Menotti y Peterson (25,30) detectan un acortamiento
del paso cuando los pacientes con CMT1A caminan a velocidades altas, lo que
hace pensar que la verdadera responsable de esta disminucion de longitud del
paso es la velocidad con la que caminan los pacientes, ya que no se han

encontrado acortamientos de paso a bajas velocidades.

Tal y como define Ferrarin et al, el analisis de la marcha es una herramienta
poderosa para cuantificar las caracteristicas de pacientes con alteraciones de la
marcha (24). Se debe dar prioridad a los resultados con alta sensibilidad debido

a la lenta progresion y variable expresion clinica de la enfermedad. (31).

Los parametros con mayor sensibilidad se encuentran en la rodilla y la TPA,
siendo mas sensibles en etapas tempranas de la enfermedad, lo que sugiere que
el empeoramiento locomotor puede detectarse antes de lo esperado (31).

En personas con CMT1A sin afectacion severa, el sistema muscular puede estar
medianamente afectado, y los déficits motores pueden ser indetectables,
especialmente en tareas locomotoras no demandantes como es caminar en llano.
Esto explica la realizacion de diferentes tareas motrices segun el estado de la
patologia para analizar la verdadera capacidad funcional de estos pacientes, tal
y como se muestran en trabajos como el de Nardone et al (32). Algunos ejemplos
son: caminar de puntillas/talones en etapas iniciales, cuando solo estan
implicados los musculos distales, o subir/bajar escaleras en etapas mas
avanzadas, cuando los musculos proximales pueden estar también afectados
(24,31).

La diferencia entre el angulo medio de PF/DF de la TPA durante la marcha de
puntillas/talones muestra una confianza 6ptima, ya que depende de la capacidad
de reclutamiento de musculos de la TPA (24).

Hay que tener en cuenta que la biomecanica al subir/bajar escaleras,
caracterizada por la produccion y absorcion del trabajo mecanico, requiere un
mayor control del equilibrio y fuerza muscular, por lo que estos déficits se vuelven

mas evidentes (24,31).

La correcta posicion de la rodilla y la fuerza desarrollada por los musculos del

muslo es esencial para subir escaleras. En estas tareas, la sensibilidad de
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parametros de la TPA (especialmente las cinéticas) estan relacionadas con un
empeoramiento de la fuerza distal (triceps sural); mientras que parametros
cinéticos de la rodilla (uno de los de mayor sensibilidad) resaltan la debilidad de

musculos proximales como el cuadriceps (31).

Subir escaleras requiere una accion coordinada de TPA vy rodilla. Al inicio, los
pacientes con CMT1A muestran una menor DF de TPA, interfiriendo con el
apropiado posicionamiento necesario para el inicio de una elevacion eficiente,

esto se refleja en estudios como los de Lencioni et al. (28,31)

Al subir escaleras, los extensores de rodilla se encuentran hipoactivados,
requiriendo una mayor produccion de energia mecanica para compensar el
déficit de TPA y rodilla, sobreactivando el cuadriceps para ayudar al balanceo de
la pierna contralateral. Ademas, existe una mayor actividad del tibial anterior
durante la fase de elevacion debido al control que este musculo ejerce sobre la

inversién/eversion, movimiento importante para el control del equilibrio (28).

Bajar escaleras no revela hallazgos tan relevantes debido a que la contraccion
excéntrica de los musculos no es tan detectable (28). Aunque Ferrarin et al

observaron un aumento de la extension de rodilla al realizar esta tarea (24).

Tal y como refleja Peterson en su trabajo, la velocidad de la marcha tiene
implicaciones importantes para la funcion de actividades en la comunidad,
ademas de estar estrechamente relacionada con resultados importantes como
la mortalidad. A pesar de que no hay muchos articulos previos que puedan
reforzar esta afirmacion, existe una correlacion entre los cambios de la marcha
y el nivel de satisfaccion de vida (30), lo que aumenta la importancia de esta

revision sistematica.

6. Conclusion

Debido a la lenta progresion de la enfermedad, el anélisis de la marcha es una
herramienta poderosa que permite cuantificar las caracteristicas de pacientes
con alteraciones de la marcha, permitiendo encontrar déficits musculares en
etapas tempranas. Por lo tanto, es importante adecuar las tareas motrices a la

capacidad funcional del paciente.

Analisis de la marcha en pacientes con Charcot Marie Tooth



24

La debilidad muscular caracteristica de la enfermedad altera los RoM de la TPA.
Al caminar de forma natural existe un aumento de PF al inicio de la marcha y de
DF durante la fase de apoyo, dando lugar a un despegue con mayor gasto
energético debido a un déficit de FP. Al subir escaleras hay una disminucién de
DF y mala posicién del pie, produciendo una cadena de compensaciones que

permitiran el avance de la pierna contraria.
En general, la rodilla sufre un exceso de flexion para compensar la caida del pie.

Se deben considerar todas estas caracteristicas, debido a que la capacidad de
deambulacioén es vital para mejorar la independencia, asi como la calidad de vida
de las personas con CMT1A. Por lo tanto, es importante seguir estudiando esta
linea de investigacién con estudios de mayor rigor cientifico para realizar la

practica clinica con una mejor calidad asistencial.

7. Limites del estudio

Edad

A pesar de que en los criterios de inclusién solo se incluia a pacientes mayores
de 18 afios, varios de los articulos recogidos recogian un amplio rango de edad
en la que podian entrar poblacion infantil. Esto se observa en articulos como en
el de Ferrarin et al, Lencioni et al y Don et al (18,24,31); de los cuales solamente
el primero hace una division de la muestra en pacientes menores de 18 afios y

mayores de 18 afios.
Presencia de ortesis y ayudas para la marcha

A pesar de que la mayoria de los articulos escogian a pacientes que pudiesen
deambular descalzos y de forma independiente, Peterson et al (30) tenia un
porcentaje importante de personas que usaban ortesis de manera habitual en su
muestra (42%). En los resultados de este articulo no existen diferencias entre el
uso 0 no uso de ortesis plantares, por lo que es probable que los resultados no

sean del todo precisos.

Calidad de los estudios recogidos
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Falta de articulos con gran calidad cientifica, debido a la falta de bibliografia que

se centrase en las caracteristicas de la marcha de los pacientes con CMT1A, lo

gue también ha dado lugar a la recogida de articulos de mas de 10 afios de

antigtiedad.
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9.5 Anexo V. Niveles de evidencia y grados de recomendacion segun la OCEBM

Nivel de evidencia Prondstico e historia natural

1a Revisidn sistematica de estudios de cohortes con
homogeneidad, que incluya estudios con resultados
comparables, en la misma direccidony validadas en diferentes
poblaciones

A 1b Estudios de cohortes individuales con un seguimiento mayor de
80% de la cohortey validadas en una sola poblacién

1c Resultados a partir de la efectividad y no de su eficacia
demostrada a través de un estudio de cohortes. Series de casos
todos o ninguno

2a Revisiones sistematicas de estudios de cohorte retrospectiva o
de grupos controles no tratados en un EC, con homogeneidad
B 2b Estudio de cohorte retrospectiva o seguimiento de controles no
tratados en un EC, o GPC no validadas
2c Investigacion de resultados en salud
C 4 Serie de casos y estudios de cohortes de pronodstico de poca
calidad
5 Opinidn de expertos sin evaluacion critica explicita, ni basada
D en fisiologia, ni en trabajo de investigacidn juicioso ni en

“principios fundamentales”
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