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RESUMEN:

Introduccion: la Enfermedad de Charcot-Marie-Tooth (CMT) es una de las enfermedad
neuropatica sensorial-motor hereditaria mas comin, que se caracteriza por la aparicion de
debilidad y atrofia muscular progresiva de la musculatura distal, pérdida de reflejos, paralisis,
todo ello desde la temprana edad, por lo que influira en el desarrollo del nifio, sobre todoen la
ejecucion de marcha, dando lugar a deformidades en los miembros. Analizar y conocer el
patron de la marcha, asi como la morfologia del pie nos ayudara a detectar los déficits,
alteraciones, sobreactivaciones de las estructuras y mecanismos para prevenir y tratar a los

nifios con CMT y darles la mayor calidad de vida posible.

Objetivos: analizar la evidencia cientifica sobre las alteraciones de la marcha, asi como la

morfologia y estado del pie en nifios que padecen la Enfermedad de Charcot-Marie-Tooth.

Metodologia: se realizé unabusqueda bibliografica en cuatro de las principales bases de datos
cientificas ( Pubmed, Cochrane, Wos y Scopus), con palabras claves incluidas en el MeSh. En
la busqueda se incluyen estudios observacionales, longitudinales y transversales, casos y
controles y serie de casos, donde los sujetos de estudio son nifios, poseen diagndstico de CMT
y presentan alteraciones de la marcha, los articulos son publicados y escritos en inglés desde el
2007.

Sintesis y analisis de los resultados: se han seleccionado 8 estudios que evaluan un total de
461 sujetos menores de 18 afos. En los estudios se valora la marcha de los individuos, la
presion ejercida por los pies en la fase de apoyo y en la fase de oscilacion a una velocidad
autoseleccionada, asi como la morfologia y deformidades desarrolladas en el pie. A su vez,

analizaremos la velocidad de marcha en funcion de los déficits de los sujetos.

Conclusiones: las alteraciones que caracterizan la marcha de los nifios con CMT son la
reduccion de la velocidad de la marcha, la disminucion de la longitud de zancada y cadencia
de paso, por un menor apoyo de la superficie del pie con el suelo (pie equino), consecuencia
de los déficits, debilidades musculares y deformidades adquiridas y desarrolladas, dand o lugar

a una afectacion del equilibrio y estabilidad.

Palabras clave: “Charcot-Marie-Tooth”, “enfermedad de Charcot-Marie-Tooth”, “marcha”,
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“alteraciones de la marcha”, “tratamiento” y “rehabilitacion”.



ABSTRACT

Introduction: Charcot-Marie-Tooth’s disease (CMT) is one of the most common hereditary
sensory-motor neuropathies, CMT is characterized by the appearance of progressive muscle
weakness and atrophy of the distal musculature, loss of reflexes, paralysis, all this froman early
age, which will influence the child's development, especially in the execution of gait, leading
to deformities in the limbs. Analyzing and knowing the gait pattern, as well as the morphology
of the foot will help us to detect deficits, alterations, overactivation of structures and
mechanisms to prevent and treat children with CMT and give them the best possible quality of
life.

Objetives: to analyze the scientific evidence on gait alterations, as well as the morphology and

condition of the foot in children with Charcot-Marie-Tooth disease.

Methodology: bibliographic search was carried out in four of the main scientific databases
(Pubmed, Cochrane, Wos and Scopus), with keywords included in the MeSh. The search
included observational, longitudinal and cross-sectional studies, cases and controls and case
series, where the study subjects are children, have a diagnosis of CMT and present gait

disturbances, the articles were published and written in English since 2007.

Synthesis and analysis of results: 8 studies evaluating a total of 461 subjects under 18 years
of age were selected. The studies evaluate the gait of the subjects, the pressure exerted by the
feet in the stance phase and in the swing phase at a self-selected speed, as well as the
morphology and deformities developed in the foot. In turn, we will analyze the gait speed

according to the deficits of the subjects.

Conclusions: the alterations that characterize the gait of children with CMT are a reduction in
walking speed, a decrease in stride length and step cadence, due to less support of the foot
surface with the ground (clubfoot), as a consequence of deficits, muscular weaknesses and

acquired and developed deformities, resulting in an affectation of balance and stability.

Key words: "Charcot-Marie-Tooth", "Charcot-Marie-Tooth's disease”, "gait", "gait

disorders,", "treatment" and "rehabilitation".



1.- INTRODUCCION

Charcot Marie Tooth (CMT), también conocida como neuropatia sensorial motora hereditaria
(HMSN) es una de las polineuropatias hereditarias mas frecuentes, de aparicion infantil o
adolescente, con una prevalencia en Espafia de 17 a 25 por 100.000 habitantes y una incidencia
de 1 por cada 2,500 nacidos vivos, por lo que es considerado la enfermedad neuromuscular

hereditaria mas comdn.!

Se caracteriza principalmente por la afectacion de la vaina de mielina o asi mismo, por la
afectacion del axén del nervio periférico, produciendo una desmielinizacion de los nervios, y
con ello una degeneracion de los axones, que derivaran en afectacion del sistema

musculoesquelético y nervioso. (2).

Una de las principales causas de aparicion de esta enfermedad son las mutaciones genéticas,
por lo que vamos a encontrar diferentes tipos de CMT segun la herencia y segun el tipo de

tejido afectado (axon o mielina del axén) (3):

e Enfermedad de Charcot-Marie-Tooth desmielinizante autosomica dominante
(CMT1). Es la forma mas comun y se caracteriza por una duplicacion
intracromos6mica del cromosoma 17p11.2(4,5), donde se encuentra el gen que
duplica la proteina de mielina periférica 22, gen responsable del subgrupo CMT1A
(6). Enel subgrupo CMT1B la proteina afectada por mutacién del gen es la proteina
de melina cero. Existe un tercer subgrupo, donde la mutacién va a afectar a la
proteina LITAF/SIMPLE(LITAF) (7).

e Enfermedad de Charcot-Marie-Tooth ligada al cromosoma X (CMTX).
Referente a signos histopatolédgicos de degeneracion axonal y desmielinizacion (8).

e Enfermedad axonal autosomica dominante de Charcot-Marie-Tooth tipo
2(CMT?2): Es la forma axonal pura. Refiere a una mutacion del gen que codifica la

proteina mitofusina 2, referente a la fusion mitocondrial. (9,10).

Se trata de una enfermedad de aparicion temprana, por lo que los sintomas de CMT van a
manifestar generalmente en la infancia y seguidamente en la adolescencia, por lo que el
desarrollo del individuo va a verse comprometido, siendo el principal problema; el desarrollo
de la marcha y con ello la relacion con el medio, lo que indirectamente se vera reflejado en el
desarrollo cognitivo. Todo ello va a suponer una reduccién de la independencia. Clinicamente,

podemos decir que lo mas caracteristico deesta patologia van a ser las deformidadesdeltobillo



y pie, la debilidad progresiva y atrofia muscular. La desmielinizacion antes mencionada va a
conducir a una pérdida de reflejos propioceptivos, paralisis; paralisis del nervio peroneo y por
tanto, la aparicion de pie cavo y dedos en garra, que tendra como consecuencia el aumento del
numero de caidas, tropiezos, disminucién de la velocidad y distancia con respecto a la normal.
Otras delas afectaciones que caracterizan a CMT son las deformidadesesqueléticas, escoliosis,
dolores neuropaticos, temblor... Ademas de afectaciones sensoriales y cognitivas, como son:

sordera, alteracion del habla y disfagia, déficits cognitivos, dificultades respiratorias... (11).

La deformidad que caracteriza a la CMT es el pie equino con afectacion del primer hueso del
metatarsiano, dando lugar al pie cavo. La rigidez que adopta el primer metatarsiano va a hacer
que el retropié se incline a varo durante la carga, haciendo que se reduzca la estabilidad de
tobillo, aumente el riesgo de esguince y con ello las caidas, ademas del aumento de presion y

dolor en el borde lateral. (12)

Contodo lo anterior podemos decir que una de las peores y mas relevantes consecuencias es el
deterioro progresivo de la marcha, aspecto fundamental en el desarrollo del nifio durante su
infancia y adolescencia, la afectacion de esta va a aumentar el nivel de discapacidad de la
persona, y con ello el nivel de dependencia, por lo que el tratamiento de la marcha en personas

con CMT va a ser crucial.

Segun varios estudios, este tratamiento abarca desde el ambito tanto quirdrgico, como
conservador, sin embargo, ambos tienen una evidencia cientifica limitada, siendo tal que

actualmente no existe algoritmo definido, por lo que la variacion terapéutica es amplia.

2.- OBJETIVOS

Objetivo general: Analizar la evidencia cientifica existente sobre las alteraciones de la marcha

en personas con diagnostico de Charcot-Marie-Tooth.
Objetivos especificos:

- Analizar la morfologia y estado del pie.

- Analizar la variacién de la velocidad de la marcha en nifios con Charcot-Marie-Tooth.



3.- ESTRATEGIA DE BUSQUEDA Y SELECCION DE ESTUDIOS

Se ha realizado una busqueda bibliografica del 15 de diciembre del 2022 al 10 de enero del

2023 en 4 bases de datos de Ciencias de la Salud: PubMed, Web Of Science, Scopus y
Cochrane Library.

Se han utilizado como palabras clave los siguientes términos: “Charcot-Marie-Tooth”,
“Charcot Marie Tooth’s disease”, “gait®, “gait disorders” “treatment” vy

“rehabilitation”; que combindndolos con “AND” y “OR” como operadores boleanos ha

permitido obtener la caja de busqueda.

De este modo, la caja de busqueda aplicada ha sido la siguiente: ("Charcot-Marie-Tooth" OR
"Charcot-Marie-Tooth's disease™) AND ("gait” OR "gait disorders™) AND ("treatment™ OR
"rehabilitation™). La caja de busqueda ha sido usada por igual en todas las bases de datos
empleadas.

Los articulos resultantes de esta busqueda fueron sometidos a los siguientes criterios de
inclusion y exclusion:

Criterios de inclusion:

e Estudios que presentan el texto completo gratuito.
e Estudios cuyos sujetos sean de una edad menor a 18 afios.

e Estudios en los que la poblacion tenga diagndstico de Charcot-Marie-Tooth.
e Estudios publicados en lengua inglesa y francesa.

e Estudios que evallen la velocidad de la marcha y estado del pie en muestras con CMT.
Criterios de exclusion:

e Estudios cuyos sujetos sean adultos.

e Estudio cuya metodologia sea una revision sistematica.
e Estudios que Unicamente hablen de ortesis.

4- SINTESIS Y ANALISIS DE LOS RESULTADOS

Una vez realizada la busqueda, se obtienen de Pubmed un total de 102 articulos, mientras que
en Wos (Web of Science) 118. Por otro lado, en Scopus se han recopilado el nimero de 127

articulos, a los que se le suman por altimo los 17 articulos encontrados en Cochrane Library.



De este modo, la busqueda realizada abarcaria un sumatorio total de 364 articulos procedentes

de las 4 bases de datos de Ciencias de la Salud.

Tras eliminar los articulos que se encontraban duplicados se obtienen 202, de estos, son
elegidos 56 como validos para realizar la revision sistematica, segun el titulo y el resumen de
los mismos. Finalmente, una vez se han aplicados los criterios tanto de inclusion, como de
exclusion anteriormente mencionados, se alcanza una cifra de 14 articulos, de los cuales se
emplearan 8 para la realizacién de la revision sistematica. Los 6 articulos restantes, fueron
descartados entre otros por: ser los sujetos mayores de edad, andlisis de un caso clinico en
especifico, o por analizar qué tipo de ortesis es la mas recomendable segun el sujeto; es decir,

por los criterios de exclusion mencionados anteriormente. Figura 1

Una vez tenemos seleccionados los articulos se han realizado un total de tres tablas, las cuales
recogen e interpretan la informacion de los datos adquiridos. En primer lugar, la Tabla 1, de
caracter principalmente descriptivo, donde nos encontraremos datos acerca de: los autores,
titulo, afio de publicacion del articulo, revista cientifica o medio electronico donde fue

aprobado y publicado con posterioridad, pais de origen y finalmente, el idioma.

Tras esto, tenemos la Tabla 2, donde podemos ver de forma resumida los datos que recogen
correspondiente a cada articulo, asi vemos: el tipo de estudio, la muestra y rango de edad de

los sujetos, que variables y rasgos se han observado, asi como de qué manera se han analizado.



Total
n= 364

Tras eliminar
duplicados

n=202

Total tras leer
titulo y resumen

n= 56

Texto completo y
criterios de
inclusion.

n= 14

Total articulos
=8

Figura 1: Diagrama de flujo de la estrategia de busqueda



Tabla 1: Caracteristicas de los articulos incluidos en la revision.

ID Autores Titulo Afo | Revista Pais estudio | Idioma
St 2013 | Gait and Post Estad Inglé
Sylvia ~ . . . . A comprehensive evaluation of the alt and Posture stados ngles
(13) :\)Al;?t%lé?/v S@;’L\ﬂakc;fﬁ;??ge’ E’rilenr’zslilﬁ;?gr?’ variation in ankle function during gait in Unidos
' § . ' ' children and youth with Charcot—Marie—

Thomson, Jeffrey. Acsadi, Gyula. Deluca, Peter Tooth disease.
Ounpuu, Ounpuu, Sylvia. Pierz, Kristan A. Acsadi, Gyula. ,
Sylvia Wren, Tishya A.L Changes in walking velocity and stride 2020 | Neuromuscular | USA Inglés

parameters with age in children with Disorder: NMD

(14) Charcot-Marie-Tooth disease.
Ferrarin, Ferrari, Maurizio. Lencioni Tiziana. Rabuffetti . ]
Maurizio. Marco. Moroni Isabella. Pagliano Emanuela. Changes of gait pattern in children with 2013 | Journal of | Italia Ingles

Pareyson Davide. Charcot-Marie-Tooth disease type 1A: a 18 NeuroEngineerin
(15) months follow-up study. g and

Rehabilitation

Rogean de | Rogean de Jesus Alves de Baptista, Cyntia. L ) )
Jesus Alves | Garcia, Beatriz. Cardoso, Juliana. Nascimento Do different foot types affect the 6-min 2022 | BMC Pediatrics | Brasil Ingles
de Baptista, | Elias, Adriana. Parra Buzzetti, Beatriz. Claudia | walk test capacity of younths with Charcot-
Cyntia Mattiello-Sverzut, Ana Marie-Tooth neuropathy?

(16)




Cardoso

Cardoso, Juliana. de Baptista, Cyntia R.J.Alves.

Juliana Sartor, Cristina D. Nascimento Elias, Adriana H. | Dynamic plantar pressure patterns in 2021 | Gait and Posture | Brasil Ingleés
Junior, Wilson Marques. Martinez, Edson Z. children and adolescents with Charcot-
(17) Sacco, Isabel C.N. Mattiello-Sverzut, Ana Marie-Tooth disease
Claudia
Kennedy, Kennedy, Rachel A. McGinley, Jennifer L. ) . .
Rachel A. | Paterson, Kade L. Ryan, Monique M. Carroll, Gait and footwear in children and 2018 | Gait and Posture | Australia Ingles
Kate adolescents with Charcot-Marie-Tooth
(18) disease: A cross-sectional, case-controlled
study
Ounpuu, Ounpuu, Sylvia. Pierz, Kristan. Garibay, Erin.
Sylvia Acsadi, Gyula. Wren, Tishya A.L. Stance and swing phase ankle phenotypes | 2022 | Gait and Posture | USA Inglés
in youth with Charcot-Marie-Tooth type 1:
(19) An evaluation using comprehensive gait
analysis techniques.
Chan, Chan, Gilbert. Sampath, Jayanth. Miller, )
Gilbert Freeman. Riddle, Eric C. Nagai, Mary K. Kumar, | The role of the dynamic pedobarograph in | 2007 | Journal of USA Ingles
S. Jay assessing treatment of cavovarus feet in Pediatric
(20) children with Charcot-Marie-Tooth disease Orthopaedics
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Tabla 2: Sintesis y andlisis de los resultados

ID Tipo de Muestra Rango de edad Grupo casos Grupo control
estudio
Ounpuu, Estudio 33 pacientes: 12 +/- 4 afios Participantes con Enfermedad de Charcot- | Sujetos sanos, sin Charcot-Marie-Tooth.
Sylvia observacional 16 varones y Marie-Tooth. Se les realizan las mismas pruebas y analisis
(13) retrospectivo. 17 mujeres Se les realizan una evaluacion de analisis que al grupo de casos.
con CMT. de movimiento con VICON 512, incluye
Casos y historial del paciente, videograbacion,
controles 21 sujetos examen clinico, analisis cinematico y
sanos como cinético, electromiografia y presiones del
control. pie.
Division en 3 Posteriormente una evaluacion de rango
grupos en movimiento pasivo y activo-resistido.
funcién de la
dorsiflexion
maxima de
tobillo (
mayor,
menor e igual
a lo tipico)
Ounpuu, Estudio 57 nifios con | 12 +/- 3.7 afios Pacientes con Enfermedad de Charcot- Participantes con desarrollo tipico, reclutados
Sylvia observacional CMT 12 +/- 3.4 afos Marie-Tooth. mediante folletos de reclutamiento.
(14) transversal 76 controles Se evaluaron en una sola visita con las mismas
sin Pruebas por protocolo de andlisis de la pruebas que el grupo de casos.
Casos 'y discapacidad. marcha: examen clinico con pruebas de
controles fuerza en MM, la velocidad de la marcha

preferida, parametros temporales-

espaciales, longitud de zancada y cadencia.
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Recopilacion mediante Vicon MX de 12
camaras y 3 plataformas de fuerza AMTI.
Caminaron a lo largo de una pasarela de
20m hasta recolectar tres contactos validos
de placa de fuerza por lado.

Para saber la influencia de la fuerza de
tobillo, repitieron el analisis incluyendo la
fuerza dorsiflexora y flexora plantar como
factores fijos adicionales.

Ferrarin,
Maurizio
(15)

Estudio
longitudinal

Casosy
controles

19 nifios con
CMT1A (9
mujeres y 10
hombres).

18 nifos
sanos (9
mujeres y 9
hombres)

11.8 +/- 2.8 afios

11 +/- 3.3 afos

Recopilacion de resultados mediante
SMART-D de 9 camaras. con marcadores
colocados en cabeza, MMSS, MMI |, tronco
y pelvis.

5 ensayos a velocidad natural (se incluyo
caminar de puntillas, talones a velocidad
autoseleccionada).

Elaboracion de datos incluye: filtrado de
paso, calculo de centros articulares
internos, célculo de la cinemaética articular
y cinética en todos los planos.

Se realiza una evaluacion inicial y una
posterior a los 18 meses (no se hace en el
grupo sano).

Participantes sanos, con desarrollo tipico.

Se realizaron 15 ensayos a diferentes

velocidades, seleccionando la velocidad dentro

del rango observado como referencia
normativa.
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Rogean de | Estudio 63 De 6 a 18 afios Medicion de la distancia total, previa y Participantes sin Charcot-Marie-Tooth, con
Jesus observacional participantes: velocidad de la marcha durante 6MWT, con | desarrollo tipico.
Alves de longitudinal. 31 con CMT refuerzo verbal cada minuto.
Baptista, y 32 sin Se les realiza el mismo analisis y evaluacion
Cyntia Casos 'y CMT Medidas antropométricas, indice de postura | que al grupo de casos.
(16) controles hombres y del pie (FP1), la distancia (D6).
mujeres
Grupo CMT seguimiento de 12 meses.
Cardoso Estudio 80 sujetos: De 8 a 18 afios. Registros IMS con dinamometro de mano, | Participantes con desarrollo tipico.
Juliana observacional 40 con CMT | Division de grupos 3 ensayos de 5 contracciones y pausas de
17) transversal. y 40 sin por edad: 20s. Se les realizé el mismo analisis y evaluacion.
diagndstico - infantil CMT: | Caminar en linea recta a lo largo de una
Casos y de CMT. de8al2 plataforma de 8 metros a una velocidad
controles Edad y sexo anos. autoseleccionada.
emparejado. - adolescentes
de13a18 Evaluacion de masculos de MMII, ROM
afios pasiva de tobillo y angulo popliteo.
EPI en diferentes planos y segmentos
anatémicos del pie.
Registro de la presion plantar con plantillas
con sensores (Pedar-X, Novela, Munich,
Alemania)
Kennedy, | Observacional, |60 nifios: 30 | De 4 a 18 afios Una Unica visita donde evaluaron: Participantes con desarrollo tipico.
Rachel A. | transversal. nifios con caracteristicas antropométricas (peso, altura
(18) CMTy30 e IMC), longitud de la pierna, postura del Evaluacion de los MMII y la marcha con
Casos y nifios con pie. CMTPedS, donde se incluye la fuerza del pie
controles desarrollo y del tobillo, equilibrio del pie descalzo y la
tipico. Evaluacién de la marcha espacio-temporal | prueba de 6MWT en calzado 6ptimo.

13




Misma edad

con pasarela electrénica de 4,27m

Yy Sexo. (GAITRIte®). Se registran 6 pruebas de
marcha, donde se evalta la misma con 3
condiciones de calzado: descalzo,
suboptimo y 6ptimo.
Evaluacion del calzado segun el Footwear
Assessment Score (FAS).
Medicion de la gravedad de la enfermedad
utilizando la CMT Pediatric Scale
(CMTPedS)
Ounpuu, Estudio 25 sujetos De 7 a 18 afios Analisis integral de la marcha con sistema
Sylvia observacional con CMT1. Vicon MX, rango de movimiento pasivo de
(19) No especifica los MMII y medicion de la fuerza de las
Serie de casos | sexo. extremidades inferiores para los gruposde | e
cadera, rodilla, tobillo y antepié.
Chan, Observacional | 9 nifios (14 Menores de 18 afios. | En 6 de los sujetos se sometieron a un
Gilbert longitudinal. pies) con analisis complejo de la marca con Tekscan,
(20) CMTy generacion de energia del tobillo (antesy | e
Serie de casos | previo tto después de la operacion.
quirdrgico Medidas radioldgicas laterales (antesy

después de la operacion): &ngulo
metatarsiano del primer-astragalo, el angulo
metatarsiano del calcaneo primero y el paso
del calcaneo en plano sagital.

14




Tabla 3: Sintesis y anlisis de resultados: mediciones y resultados.

ID Variable a Medir Herramientas de Valoracion Resultados
Ounpuu, | Movimiento Examen clinico, EMG. No diferencias estadisticamente significativas entre el grupo control y los pacientes en cuanto a
Sylvia (cinemética y|Uso de VICON( VICON Motion |edad, estatura'y masa corporal.
(13) cinética) de los | Systems, Inc., Los Angeles, CA). 3
miembros plataformas de fuerza  AMTI | Los pacientes con CMT tuvieron una reduccion de dorsiflexion pasiva del tobillo con rodilla
inferiores durante | (Advanced Mechanical Technoogy, | extendida (media 1+-7°) y flexionada (media 7+-9°). Fueron mas débiles en flexion plantar,
la marcha. Inc., Watertown, MA). Software que | masculos dorsiflexores de tobillo, inversores y eversores de antepie.
incluye  Workstation 'y  Polygon | Entre los grupos:
(VICON) y MATLAB (MathWorks, - <TPDF: equino excesivo en el balanceo, generacion reducida de potencia de tobillo y
Natick, MA). momento flexor de la rodilla en la postura.
Marcadores reflectantes, pasarela de 20 - TPDF: generacion reducida de potencia de tobillo en postura terminal.
m. - >TPDF: mostraron un equino en momentos de flexién plantar méaxima reducidos y
potencias en la postura terminal.
Se producen compensaciones proximales en la marcha por la presencia de la flexién plantar
excesiva en el swing y por el pie plantigrado en la postura, dado lugar a un aumento de la flexion
de la cadera y una elevacion pélvica en el swing.
Ounpuu, | Velocidad dela | Examen clinico completo (examen | Para todos los sujetos CMT la velocidad fue mas lenta en comparacion con los sujetos controles
Sylvia marcha neurologico, antecedentes familiares, | (p<0.001), debido a la presencia de una longitud de zancada més corta (p<0.001) y una cadencia
(14) autoseleccionada, | velocidad de conduccion nerviosa, | mas baja (p=0.003) en los sujetos CMT. Siendo mucho mayor la diferencia de longitud de zancada

longitud de
zancaday
cadencia de paso.

fuerza de MMII
musculares manuales).
Protocolos estandar de andlisis integral
de la marcha.

VICON de 12 camaras, 3 plataformas
de fuerza AMTI y una pasarela de 20
m.

con  pruebas

que de cadencia.

La velocidad fue similar a los 3 afos entre los controles y los CMT1, pero con tendencia a ser
mas lenta en nifios con CMT2 (p=0.01). La velocidad aumento significativamente con la edad en
los controles (p=0.001), pero no en los nifios con CMT1 y CMT2 (p>0.43).

Velocidad significativamente mas lenta a partir de los 3 afios en CMT2 y los 11 afios en CMT1
en comparacion con los controles.
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La longitud de zancada fue similar a la edad de 3 afios en sujetos CMT1 y controles (p=0.22), y
significativamente menor en CMT2 (p=0.02). La longitud de zancadaaumentd significativamente
en funcion de la edad en todos los grupos (p<0.001), siendo menor en CMT, solamente
significativo en CMT1 (p=0.02).

Cadencia similar en todos los grupos a los 3 afos (p>0.53) y va a disminuir significativamente en
funcién de la edad (p<0.001), similar en todos los grupos.

Unica diferencia significativa en la cadencia fue entre los controles y CMT2 entre las edades de
9 y 14 anos (p<0.05).

Ferrarin,
Maurizi
0

(15)

Marcha y
cambios
funcionales
motoras

Sistema de captura de movimiento
SMART-D de 9 cdmaras a 200 Hz, dos
placas de fuerza consecutivas con 800
Hz.

Marcadores LAMB, con 29 marcadores
retrorreflectantes de 12 mm de
diametro (cabeza, MMSS, tronco,
pelvis y MMII).

**caminar de puntillas y de talon.
AROM proporcion y AWc

16 sujetos CM1A no operados presentaron un empeoramiento del CMTES y reduccion de la
longitud de zancada entre E1y E2.

Individualmente: de los sujetos operados, todo menos 1 modificaron al menos uno de los
parametros, AROM proporcion y AWCc.

Clinicamente: 11/16 sujetos no modificaron ONLS y 4 tampoco tuvieron modificacion en
CMTES. Se encontré un cambio de 1 en ONLSy de 3y 6 en CMTES, sin embargo, no hubo
correlacion clinica y biomecanicamente
En los grupos:
- NL: empeoramiento del déficit de caida del pie
- FD: disminucién de la velocidad de la marcha y cadencia de paso, sin embargo, no se
modifican los signos primarios.3 de los sj aumentaron el indice de caida del pie y otros 3
empeoraron el déficit de caida de pie y/o empuje.
-  FD&POD: no modificaron su condicién anormal como grupo, ni cambios en puntuacion
clinica.
Cambios mas importantes entre la E1 y E2: Ligero empeoramiento en la caida del pie de todos
los subgrupos con respecto a la articulacion de la cadera.y en FD&POD, la cadera se movio
hacia la flexion exagerada.

Marcha dedos y talon: Todos los CMT1A obtuvieron patrones anormales (ang tobillo-base),
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disminucion de la flexion dorsal en marcha con talones. En E2 se vié un empeoramiento en la
marcha de talén en FD y en punta en FD&POD.

De los 3 sj operados, todos mejoraron el indice de empuje y 1 ademas el indice de caida del pie.
No mejora en ONLSy CMTES empeord. Los 3 sj mejoraron la dorsiflexion en todo el ciclo de
la marcha y aumentaron la potencia de arranque.

Rogean | Distanciay 6MWT en superficie plana de20 m con | No hay diferencia significativa entre los grupos CMT y no CMT en téerminos de edad, peso y
de Jesus | velocidad de refuerzo verbal. altura. En posicion del pie predominan los neutros en no CMT y supinados en CMT.
Alves de | marcha. indice de Postura del Pie (FPI).
Baptista, Céamara Samsung 301 a 20 cm del | Analisis intragrupo segun tipo de pie: en CMT no encontraron diferencias significativas en el
Cyntia paciente. D6% (p<0.05), asi en el grupo sin CMT tampoco se encontraron diferencias significativas en
(16) D6% en funcion del tipo de pie.
Anédlisis intergrupal: independientemente del tipo de pie, mostro diferencias significativas en D6,
D6% vy V, siendo los valores de CMT mas bajos que en el grupo sin CMT, lo relacionamos con
la reduccion de la capacidad de marcha del grupo CMT.
La comparacion de los tipos de pie con los porcentajes de distancias en el 6MWT no revelo
diferencias significativas. Con los resultados obtenidos podemos decir que la capacidad reducida
de la marcha en términos de distancia y velocidad media esta presente en nifios con CMT,
independientemente de su tipo de pie.
En el anlisis intragrupo no se detectaron cambios en las variables fisicas del 6BMWT, a pesar de
los cambios significativos que ocurrieron en el crecimiento somatico. Empeoramiento en el
rendimiento locomotor para CMT después de 12 meses, el 6MWT se mantuvo por debajo de los
valores previstos.
Cardoso | Patrones Dinamdmetro de mano ( 3 ensayos de 5 | La ROM de dorsiflexion y el angulo popliteo disminuyeron en el grupo CMT en comparacion
Juliana | dindmicos de contracciones), goniémetro manual ( | con el grupo Tipico. EI IMS de eversores fue menor en CMT que en el grupo Tipico.
a7 presion plantar ROM), indice de Postura del Pie (FPI),

plantillas con sensores capacitivos

El grupo CMT tuvoun predominio de pies supinados (45%), neutros (37,5%) y pronados (17,5%).
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(Pedar-X®; Novela; Munich,
Alemania), pista de 8 m, plantillas
dentro de los calcetines antideslizantes
y fijacion con Velcro raya.

mientras que el grupo tipico tuvo un predominio de pies neutro (80%), pies pronados (15%) y
supinados (5%).

La CMT demostrd una disminucion de la AC en todo el pie, mientras que la TC aumento en el
retropié, mediopié lateral y medial, ademas del antepié medial.

La PP (presiobn maxima) mostré un aumento en el mediopié medial, y la PTI (presion-tiempo
integral) un aumento en el mediopié lateral y medial para CMT. Si comparamos los nifios,
encontramos un aumento de la TC en el retropié y el antepié medial para CMT-ch, ademas de
presentar estos, un aumento de PP en todo el pie, retropié, mediopieé lateral y medial.

Los hallazgos mostraron que los nifios con CMT tenian una PP més alta en el mediopié y el
antepié medial, y una PTI mas alta en el retropié, mediopié lateral y antepié medial.

Los adolescentes con CMT no mostraron evidencia de diferencias de PP y PTI en comparacion
con el Tipico. Confirmacion de la influencia del deterioro fisico dela CMT en patrones dindmicos
de presion plantar.

Kenned
Y,
Rachel
A.

(18)

Variables
espacio-
temporales de la
marcha.

Efecto del
calzado sobre la
marcha

Pasarela  electronica de 4,27m
(GAITRIte®, CIR Systems, Inc.,
Franklin, EUA) con una zona de 2m en
cada extremo.

Footwear Assessment Score (FAS).
CMT Pediatric Scale (CMTPedS).
Prueba de Bruininks-Oseretsky (BOT),
6MWT, carrera cronometrada de 10m.

No hubo diferencia entre los grupos en cuanto a la antropometria. Los sujetos con CMT se
desenvolvieron significativamente peor en las evaluaciones funcionales del equilibrio y marcha,
la BOT, la6MWT vy la carrera cronometrada de 10 m, en comparacion con TD.

La fuerza del musculo dorsiflexor disminuyé significativamente en nifios con CMT, sin embargo,
no hubo diferencias en la fuerza del flexor plantar.

El calzado éptimo (corredores de tipoatlético, botasde cuero o lona de cafia alta, zapatos escolares
de cuero con variabilidad de sujecion y zapatos de lona con cordones) obtuvo una mediana FAS
mas alta que el calzado subdptimo (chanclas, calzado slip-on, sandalias, zapatillas, zapatos de
vestir y de lona) para ambos grupos (p<0.001)

Los participantes con CMT caminaron méas lentamente, con pasos méas cortos y un BOS mas
ancho en comparacion con los sujetos TD. La variabilidad paso a paso de la base de apoyo fue
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significativamente mayor en los participantes con CMT en comparacion con los participantes con
TD. No efectos principalmente significativos sobre la marcha para el estado de la enfermedad.

Lamarcha en calzado 6ptimo fue mas rapida, con una longitud de paso mas larga en comparacién
con la marcha en calzado sub6ptimo y descalzo (p<0.001) para el grupo combinado (CMT yTD).
ElI BOS fue mas amplio en calzado éptimo (p=0.02) y subdptimo (p<0.001) en comparacién con
el descalzo.

La cadencia de paso fue mayor y el tiempo de paso mas corto en descalzos
Longitud de paso y variabilidad del tiempo de paso aumentaron en subéptimo en comparacion
con el descalzo y la variabilidad del tiempo de paso aumenté en el calzado subdptimo en

comparacion con el 6ptimo

Correlacion negativa moderada entre la variabilidad paso a paso de la BOS descalza y equilibrio
descalzo (BOT) en ambos grupos.

Ounpuu,
Sylvia
(19)

Patrones
cinematicos del
tobillo durante
las fases de
postura y
oscilacién de la
marcha.

ROM con goniometro,

musculares manuales estandar.
Pasarela de 20 m, sistema ViconMX de
12 camaras, 3 plataformas de fuerza

pruebas

(Advanced Mechanical Technology,
Inc., Watertown, MA), rutina de
filtrado de Woltring con error

cuadrético medio (MSE) de 15 mm.2.
filtro Butterworth de 4° orden Zero Lag
con frecuencia de corte de 160 Hz.
Vicon Nexus.

Los sujetos presentaron los 3 fenotipos de tobillo en fase de postura y en la fase de oscilacion:
<TPDF en 21 extremidades de 13 pacientes / 31 miembros.
TPDF en 19 miembros de 15 pacientes/ 19 miembros
>TPDF en 10 miembros de 8 pacientes.

<TPDF en fase terminal tuvieron un IMC < que los otros dos grupos de fase de postura.

Aquellos con aumento de la flexion plantar en la fase de oscilacion media fueron mas jovenes,
con menos masa corporal e IMC, siendo la fuerza flexora plantar menor en los pacientes con
>TPDF en la postura terminal.

TPDF y > TPDF en postura terminal tuvieron una velocidad menor que < TPDF. Los sujetos con
>TPDF en la postura terminal caminaron una distancia mas corta que los otros dos grupos en
6MWT.
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<TPDF: mayor flexion plantar en el contacto inicial en comparacién con >TPDF y un tiempo méas
temprano para la flexion dorsal maxima en la postura.

La longitud de paso fue mas corta en el grupo con mayor dorsiflexion en la postura terminal con
comparacion con los otros grupos de fase de la postura.

La disminucion de la dorsiflexion en postura terminal con el aumento de la flexion plantar en la
oscilacion media, fue la combinacion mas frecuente.

Chan,
Gilbert
(20)

Reparto de la
presion en los
pies cavovares.

Radiografias.

Sistema Tekscan con alfombrilla
sensible a la presion de 61x65cm2 con
una rejilla de 87 filas y 96 columnas.
Presiones a velocidad de 60 Hz.

El pie normal mostr6 una distribucion de presion casi igual entre talon, LFF y MFF.

Patrones de presion en datos preoperatorios mostraron que la presion mayormente estaba sobre
los segmentos LMF y talén (deformidad en varo).

En comparacién de valores preoperatorios y postoperatorios se ve una buena correcciéon del
aumento de presion del segmento LMF. Las presiones postoperatorias del talon aumentaron en
comparacion con el valor preoperatorio, sin embargo, no fue significativo. ElI segmento MMF
disminuy6 significativamente de una media de 2,7 preoperatorio a una media de 0.79
postoperatorio.

No se encontraron correcciones reflejadas radiograficamente en los patrones de presion. Los
patrones postoperatorios dieron una correccion sobre el segmento LMF (Unica medida similar al
pie normal).

Los segmentos del antepié siguieron teniendo presiones disminuidas, al igual que MMF, mientras
que la presion del talén se vio aumentada.

Antes de la operacién, la generacion de energia del tobillo promedié 9.11 W / kg de peso corporal
x % ciclo de marcha, y después de la operacion, promedi6 8.49 W / kg de peso corporal x % ciclo
de marcha.
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Leyenda: CMT: Charcot-Marie-Tooth, <TPDF: déficit de dorsiflexion tipica de tobillo, TPDF: dorsiflexion tipica de tobillo, >TPDF: dorsiflexién tipica de tobillo excesiva,
EMG: electromiografia, MMSS: miembros superiores, MMI1: miembros inferiores, CMTES: Charcot-Marie-Tooth Examination Score, E1: evaluacion inicial y E2:
evaluacién de seguimiento AROM: indice de caida de pie, AWCc: indice de déficit de empuje, ONLS: Overall Neuropath Limitation Scale, NL: normal-like, FD: foot-drop o
pie caido, FD&POD: pie caido y déficit de empuje, ROM: rango de movimiento, D6: distancia, %D6: porcentaje de distancia prevista, V: velocidad AC: &rea de contacto,
TC: tiempo de contacto, IMS: fuerza muscular isométrica, PTI: presidn-tiempo integral, CMT-ch: CMT grupo infantil, PP: presion maxima, BOT: Bruininks-Oseretsky test
of Motor proficiency, TD: desarrollo tipico, FAS: Footwear Assessment Score, IMC: indice de masa corporal, BMWT: Test de los 6 minutos marcha, FPI:indice de postura
del pie, FD: pie caido, POD: déficit de empuje o push-off deficit, BOS: base de ancho soporte, CMTPedS: Escala Pediatrica de CMT, LMF: mediopie lateral, LFF: antepie
lateral, MFF: antepie medial y MMF: mediopié medial.
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Sintesis de los resultados

Tras la revision de todos los articulos seleccionados, hemos obtenido un total de 461 sujetos
participantes en el estudio, siendo las muestras muy dispares, pudiendo abarcar desde 133
sujetos en el estudio de Ounpuu y colaboradores (14), a una muestra de 9 sujetos (14 pies) en

el estudio de Chan y colaboradores (20).

Solo en dos de los articulos especifican el sexo de los sujetos; en el articulo de Ounpuu y
colaboradores (13) de los 54 sujetos, 16 son con certeza varones y 17 mujeres, sin embargo,
se desconoce el sexo del grupo control, asi mismo en el articulo de Ferrarin y colaboradores
(15), de los 37 sujetos que realizan el estudio, 19 son varones y 18 mujeres. El sexo de los
sujetos en los articulos restantes esta sin especificar, a pesar de ello, se encuentran emparejados

en funcién de edad y sexo.

La edad, no es una variable que va a influir en los resultados propiamente dicho, puesto que
todoslos sujetos seleccionados son menores deedad, (criterio deinclusion), tanto infantil como
adolescentes; siendo la edad minima de los sujetos seleccionados de 4 afios y la maxima de 18
afios. Solo en uno de los articulos; Cardoso y colaboradores (17), se hace una diferenciacién
en el estudio de sujetos con CMT infantil con una media de edad de 8 a 12 afios y sujetos con

CMT adolescente, con una edad media de 13 a 18 afos.
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El objetivo principal de esta revision sistematica es analizar la evidencia cientifica existente
acerca de las alteraciones de la marcha en nifios con enfermedad de Charcot-Marie-Tooth, asi
como en la histomorfologia del pie, por lo que todos los articulos revisados son estudios
observacionales, de caracter analitico. De los 8 articulos totales, 6 son Estudios de Casos y
Controles (13,14,15,16,17,18) y los dos articulos restantes, Qunpuu y colaboradores (19) y
Chan y colaboradores (20), son estudios de Series de casos. En los estudios de casos y
controles, el grupo de casos se formd por sujetos menores de 18 afios, diagnosticados de
Enfermedad de Charcot-Marie-Tooth a nivel global, sin embargo, dentro de este grupo se
realizaron diversas subclasificaciones para un estudio mas especifico, asi en el articulo de
Ounpuu y colaboradores (13) se agruparon los sujetos en funcion de la dorsiflexion de tobillo
( disminuida, tipica o excesiva), en el articulo de Ferrarin y colaboradores (15) el grupo de
casos fueron sujetos con CMT, especificamente de tipo 1A y un grupo control de nifios con
desarrollo tipico. En los articulos (19 y 20), el grupo de casos estuvo constituido por sujetos
con Charcot-Marie-Tooth, siendo en Ounpuu y colaboradores (19) nifios con CMT de tipo 1.
En todos los articulos, los sujetos concordaron lo méximo posible en peso, edad, altura y sexo

con respecto a su pareja del grupo control si asi se especifica.

En los casos y controles (13, 14, 15 y 18) se realiz6 un andlisis integral de la marcha. La
velocidad en la que ejecutaron las mediciones fue elegida por los propios sujetos
(autoseleccionada), aquella en la que se sentian mas comodosy seguros. Para el estudiode la
marcha se emplearon diferentes plataformas y pasarelas de marcha: plataforma VICON MX
(13 y 14), SMART-D de 9 camaras con marcadores en cabeza, tronco, MMSS y MMII (15) y
la pasarela electrénica GAITRite (18). No solo se estudié la marcha de los sujetos, sino que
también llevaron a cabo un andlisis del rango de movimiento pasivo y activo resistido; es decir,
valoraron tanto la fuerza dorsiflexora como la fuerza flexora plantar del tobillo (13 y 14).

Ferrarin y colaboradores (15) establecieron varias variantes a la hora de realizar la medicion,
afiadio la marcha de puntillas y de talones. Ademas, realizd una reevaluacion de los sujetos 18
meses después, lo que le da un caracter longitudinal. Por otro lado, afiadir que Kennedy y
colaboradores (18) incluyeron la variante de calzado (descalzo, 6ptimo y suboptimo) en el

estudio de la marcha, asi como la gravedad de la enfermedad con la CMT Pediatric Scale.
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El estudio de Rogean de Jesus y colaboradores (16), es también un estudio de casosy controles,
de caracter longitudinal, donde hubo un seguimiento de los sujetos durante 12 meses, analiz6
la distancia y la velocidad en la marcha de los sujetos, utilizando para ello el BMWT, el indice
de pie (FPI) y distancia (D6).

Cardoso y colaboradores (17), estudio de casos y controles, analizaron la presién plantar de
los sujetos mediante plantillas con sensores (Pedar-X) situados en la planta del pie y a lo largo
de una plataforma de 8 m, con una velocidad establecida por el propio sujeto, es decir,

autoseleccionada, ademéas del indice de Pie en distintos planos y segmentos.

En los articulos series de casos (19 y 20), se realiz6 también un andlisis completo e integral de
la marcha con plataformas; VICON MX (19) y TEKSCAN (20), ademas de la valoracion del
rango de movimiento pasivo y fuerza de los MMII, tomadas tanto pre, como post operacion

(20), aqui también se tomaron medidas radioldgicas laterales de los diferentes &ngulos del pie.

A traveés de los resultados obtenidos de los diversos estudios, podemos decir que la marcha se
ve alterada en las personas con Charcot-Marie-Tooth y segin los estudios longitudinales,
evolucionara con el paso del tiempo. Como ya mencionamos con anterioridad y ademas ha sido
reforzado con el andlisis de los articulos, lo mas caracteristico de esta enfermedad es el pie
equino en exceso, causado por una disminucién del rango articular pasivo en dorsiflexion del
tobillo y un aumento de la debilidad muscular en la flexion plantar, haciendo que no sean
capaces de realizar una propulsion eficaz a la hora de lanzar la pierna, generando con ello
compensaciones: disminucion del angulo popliteo, aumento de la flexion de cadera, elevacion
pélvica (13). La presencia del pie equino o supinado en personas con CMT hace que disminuya
el area de contactoen todoel pie, sin embargo, el tiempo de contacto se ve aumentado (retropie,
mediopie medial y lateral y antepié medial), siendo ademas la presion maxima en el mediopié
medial (17). Todo lo anterior se vera reflejado en los diferentes parametros de la marcha, asi
no solo se vieron disminuidas la cadencia de paso y la longitud de zancada, sino que también

se redujeron la velocidad y la distancia recorrida (14 y 16).
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Cabe destacar, que tanto en el articulo Ounpuu y colaboradores (19), como en Ounpuu y
colaboradores (13) realizan una distincion de fenotipos de pie en funcion de la afectacion de
la enfermedad ( dorsiflexion reducida, dorsiflexion tipica y dorsiflexion excesiva), de tal
manera que los sujetos con dorsiflexion excesiva, tuvieron una fuerza flexora plantar menor en
la postura terminal en comparacion con aquellos que mostraron una disminucion de la
dorsiflexién en la postura terminal, repercutiendo en la longitud de zancaday velocidad, ambas

mas cortas.

5.- EVALUACION DE LA EVIDENCIA
Una vez elegidos los articulos empleados en esta revision sistemética, han sido sometidos a la

escala NOS (Newcastle Ottawa Scale), la cual nos permite evaluar los estudios observacionales
tanto en calidad, como en riesgo de sesgo.

Laescala NOS esta compuesta por 3 categorias (Seleccion, comparabilidad y exposicion), cada
una de estas categorias esta formadaa su vez por un nimero diferente de evaluaciones, donde
al menos 1 o 2 de ellas tienen asignada una estrella. Esto quiere decir, que el resultado de la
evaluacién va a depender del sumatorio total de estrellas obtenidas al finalizar la escala,
teniendo en cuenta, que no todos los apartados evaluativos tienen asignada una estrella (Las
categorias de sin estrellas indican un mayor sesgo. Al finalizar deben sumar un total de 9
estrellas como maximo entre las 3 categorias, si el resultado es >7 estrellas, vaaindicar un bajo
riesgo de sesgo, sin embargo, si el resultado es <7 estrellas, el riesgo de sesgo sera mayor.

Anexo 1

25



6.- DISCUSION

La enfermedad de CMT es la neuropatia desmielinizante hereditaria mas comdn, caracterizada
por la degeneracion de la fibras tanto motoras, como sensoriales de la musculatura de los MMI|,
mas concretamente de la musculatura distal, lo que supondré la aparicion y desarrollo de
diferentes deformidades, entre ellas, el pie equino o cavovarus. Es una enfermedad cuyos
sintomas empiezan a desarrollarse en las dos primeras décadas de edad, y que van a ir
evolucionando con el paso de los afios (4). Como sabemos, el desarrollo del nifio en sus
primeros afios de vida es crucial para su vida adolescente y adulta, es decir, es una etapa
imprescindible para su crecimiento, no solo cognitivo y sensitivo, sino también para su
desarrollo locomotor y con ello; la marcha. La aparicion temprana de los signos va a influir,
por tanto, en la ejecucion de la marcha, siendo esta deficitaria, inestable, lo que supondra una
disminucién del equilibrio y un aumento de la incidencia del nimero de caidas y las
consecuencias Y lesiones que llevan asociadas (18). Asi, el objetivo de esta revision sistematica
es analizar la evidencia cientifica existente sobre las alteraciones de la marcha, mas
especificamente la morfologia y estado del pie, asi como la variacion de la velocidad de la

marcha en nifios con Charcot-Marie-Tooth.

Como caracteristica comun y que comparten todos los estudios, encontramos que los nifios con
CMT tiene una velocidad de marcha mas lenta que sus homélogos, ademas de una reduccion
en la fuerza de empuje (13,18) y de la presion del antepié contra el suelo a la hora de dar el
paso (17). Esto tiene como consecuencia que, al querer hacer la marcha lo méas funcional
posible generen compensaciones y deformaciones, lo que repercutird en su vidaa corto y largo
plazo (13). La velocidad de la marcha esta marcada por dos factores importantes: la longitud
de zancada, también disminuida y proporcional a la gravedad de la enfermedad, y la cadencia,
que disminuye con la edad de manera similar en todos los grupos, sin embargo, se encontrd
variacion significativa en la edad de 9 a 14 afios entre el grupo control y grupo CMT en Ounpuu

y colaboradores (14).
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Los resultados obtenidos a través de esta revision sistematica se han podido comparar con una
revision sistematica previa Kennedy y colaboradores (21). En esta revision, se observo también
que los sujetos con Charcot-Marie-Tooth, dependiendodel grado de la enfermedad, van a tener
dificultad para separar el pie de la superficie y conseguir realizar la fase de lanzamiento hacia
delante; es decir, conseguir dar el paso de manera fisiolégica, dando lugar, por tanto, al origen
de compensaciones, las cuales seran responsables de una marcha disfuncional, inestable,

pérdida de equilibrio y con ello un aumento de tropiezos y numero de caidas (18).

Una diferencia con respecto a la revision de Kennedy y colaboradores (21), es que la nuestra
incluimos un estudio (18), en el cual en analisis de la marcha no se hace Unicamente descalzo,
como en los estudios restantes, sino que hace una valoracién con tres calzados diferentes
(descalzo, suboptimo y dptimo), siendo la marcha mas rapida y una longitud de paso mas larga
en los sujetos con calzado éptimo a los sujetos descalzos o con calzado subdptimo. A rasgos
generales, los sujetos que realizaron las pruebas descalzos, obtuvieron peores puntuaciones que
el resto de los sujetos, es importante destacar esto, no solo porque todas las pruebas se han
realizado sin calzado (podria significar una puntuacion inferior a la real), sino que al realizar
las mediciones y pruebas con calzado, la situacion de los sujetos se va a parecer mas a la vida

real, a su vida en sociedad y comunidad, pudiendo dar lugar a unos resultados mas fiables.

El problema principal que se ha encontrado a la hora de realizar esta revision sistematica, es la
escasez de estudios observacionales que analicen la ejecucién de la marcha en nifios con
Charcot-Marie-Tooth, asi como la existencia de estudios que permitan valorar la evolucion de
la marcha con respecto al paso del tiempo, para en un futuro préximo poder establecer
protocolos de tratamiento con el objetivo de mantener o mejorar el estado del paciente y darle

una mejor calidad de vida y mayor independencia.
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La heterogeneidad de las muestras en cuanto a edad de los sujetos, estadio y gravedad de la
enfermedad, asi como los subtipos de CMT (14,15,19) de esta revision, hace que exista una
gran variedad tanto en la evaluacién de los sujetos, como en los resultados. No todos los
estudios incluyeron participantes con los diversos subtipos de CMT, siendo Unicamente
Ounpuu y colaboradores (14), quienes evalGan no solo sujetos con CMT, sino que incluyen
tanto sujetos diagnosticados con CMT1, como sujetos con CMT2, lo cual permite establecer
una comparacion entre ellos y ver como repercute el subtipo en la marcha. Como sabemos, los
estudios incluidos en esta revision no han empleado los mismos instrumentos de medida, lo
que puede suponer una dificultad a la hora de analizar los resultados y compararlos con los de
otros estudios, siendo verdad que en tres de los ocho articulos, los cuales pertenecen a la misma
autora, Ounpuu y colaboradores (13, 14 y 19), si que podemos afirmar que la plataforma usada
es la pasarela VICON de 12 camaras y 3 plataformas de fuerza, facilitando las mediciones y
control del sujeto, asi como el posterior andlisis de los resultados, puesto que ya se conoce el
funcionamiento de la plataforma. Por otro lado tenemos Rogean de Jesus y colaboradores (16)
donde se emplea el 6MWT, que nos permite medir la distancia maxima que el sujeto puede
recorrer en esos 6 minutos, caminando tan rapido como le sea posible, y en funcion de la
velocidad se establecen los metros recorridos; es un test que se basa principalmente en las
condiciones respiratorias y cardiovasculares del sujeto y la escala de percepcion de Borg para
la disneay la fatiga, lo que puede ser un impedimento a la hora de evaluar a los nifios, ya que
aestos les va a costar asociar las sensaciones con un nimero o simplemente distinguir o percibir

el estado en el que se encuentran.

Unavez evaluados los articulos observacionales elegidos a traves de la escala NOS (Newcastle
Ottawa Scale), podemos decir que: (13,14 y 18) presentan una buena calidad de evaluacion de
la evidencia y por tantoel riesgo de sesgo es bajo, mientras que los articulos (15,16 y 17), estan
en el limite entre el altoy el bajo riesgo (7 estrellas), por lo que podriamos decir que presentan

un calidad justa de evidencia cientifica.

Es importante destacar también el aspecto psicosocial que esta enfermedad conlleva y mas en
esta etapa, la infancia, donde lo mas importante para los nifios es socializar, jugar, interactuar
con el resto, es decir, sus vidas giran en torno a la creacion de los vinculos sociales. Estar con
otros nifios y no llegar a alcanzar la velocidad y distancia requerida por la comunidad va a
generar en ellos una restriccion en su participacion social, que puede derivar en una

discriminacion tanto en entornos escolares, como comunitarios.
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Como futuras lineas de investigacion se podria considerar la realizacion de estudios
observacionales cuyas condiciones se asemejen lo maximo posible a la vida real de los sujetos,
al terreno de la calle, a los obstaculos con los que se pueden encontrar, al fin y al cabo son
nifios, tienen una menor conciencia del entorno por el que van, por lo que pruebe ser
beneficioso no solo para la evolucion, sino también para un futuro tratamiento.

Otro aspecto a destacar es que la mayoria de los articulos que analizan la marcha en nifios con
CMT, son de caracter transversal, o que no nos permite saber la evolucion que tiene el sujeto
con el paso del tiempo, por lo que podria ser otro campo donde se podrian hacer futuras

investigaciones.

7.- CONCLUSIONES

En cuanto a las conclusiones podemos afirmar que:

1. Podemos afirmar que los nifios con la enfermedad de Charcot-Marie-Tooth presentan
alteracion de la marcha, siendo esta mas inestable, con pérdida de equilibrio, lo que
significa un mayor numero de tropiezos, y con ello el riesgo de caidas.

2. Lapresencia de pie equino, con una dorsiflexion reducida es una de las deformaciones
mas caracteristicas de estos sujetos, a pesar de ello, la marcha con calzado 6ptimo es
mas fisioldgica que la marcha descalzo o con calzado subdptimo.

3. Los sujetos con CMT tendran una velocidad de marcha mas lenta que los nifios con
desarrollo tipico, debidoa la reduccion dela longitud de zancada, asi como al desarrollo

de las compensaciones para conseguir dar el paso.
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NEWCASTLE - OTTAWA QUALITY ASSESSMENT SCALE
CASE CONTROL STUDIES

Mote: A study can be awarded a maximum of one star for each numbered item within the Selection and
Exposure categories. A maximum of two stars can be given for Comparability.

Selection

1) Is the case definition adequate?
a) yes, with independent validation #
b) yes, eg record linkage or based on self reports
¢) no description

2) Representativeness of the cases
a) consecutive or obviously representative series of cases #
b) potential for selection biases or not stated

3) Selection of Controls
a) community controls #
b) hospital controls
¢) no description

4 Definition of Controls
a) no history of disease (endpoint) #
b) no description of source

Comparability

1) Comparability of cases and controls on the basis of the design or analysis
a) study controls for (Select the most important factor.) #
b) study controls for any additional factor # (This criteria could be modified to indicate specific
control for a second important factor.)

Exposure

1) Ascertainment of exposure

a) secure record (eg surgical records) #
b) structured interview where blind to case/control status #
¢} interview not blinded to case/control status
d) written self report or medical record only
¢) no description
2) Same method of ascertainment for cases and controls

a) yes #
b) no

3) Non-Response rate
a) same rate for both groups #

b) non respondents described
¢) rate different and no designation
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NEWCASTLE - OTTAWA QUALITY ASSESSMENT SCALE
COHORT STUDIES

Mote: A study can be awarded a maximum of one star for each numbered item within the Selection and
Outcome categories. A maximum of two stars can be given for Comparability

Selection

1) Representativeness of the exposed cohort
a) truly representative of the average {describe) in the community #
b} somewhat representative of the average in the community #
¢) selected group of users eg nurses, volunteers
dj no deseription of the derivation of the cohort

2) Selection of the non exposed cohort
a) drawn from the same community as the exposed cohort #
b) drawn from a different source
¢) no description of the derivation of the non exposed cohort

3) Ascertainment of exposure
a) secure record (eg surgical records) #
b) structured interview #
¢) written self report
d) no description

4) Demonstration that outcome of interest was not present at start of study
a) yes ¥

b) no
Comparability

1} Comparability of cohorts on the basis of the design or analysis
a) study controls for (select the most important factor) #
b} study controls for any additional factor # (This criteria could be modified to indicate specific
control for a second important factor.)

OQutcome

1) Assessment of outcome
a) independent blind assessment #
b) record linkage #*
c) self report
d) no description

2} Was follow-up long enough for outcomes to occur
a) yes (select an adequate follow up period for outcome of interest) #
b) no

3} Adegquacy of follow up of cohoris
a) complete follow up - all subjects accounted for #

b} subjects lost to follow up unlikely to introduce bias - small number lost - = Y (select an
adequate %) follow up, or descniption provided of those lost) #
c) follow up rate < % (select an adequate %:) and no description of those lost

d) no statement

Anexo 1: Escala NOS ( Newcastle Ottawa Scale), para la evaluacion de la calidad y riesgo de

sesgo de los estudios observacionales.
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Tabla 4. Escala Newcastle Ottawa: Evaluacion de riesgos de sesgos en estudios observacionales

(18)

Estudios Seleccion Comparabilidad Exposicién Conclusién
Ounpuu, Sylvia KAk *%x *%k Buena calidad
(13)

Ounpuu, Sylvia *kKkk *x *%x Buena calidad
(14)

Ferrarin, Maurizio *x * % *kk Calidad justa

(15)

Rogean de Jesus Alves *% *% * %% Calidad justa

de Baptista, Cyntia

(16)

Cardoso Juliana *Kkx *x KKKk Calidad justa.
17

Kennedy, Rachel A. *hkk * % *x Buena calidad

Ounpuu, Sylvia
(19)

Chan, Gilbert
(20)
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