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’ FICHA-RESUMEN DE ENFERMEDAD RARA \

SINDROME DEJERINE DE SOTTAS

DESCRIPCION: Es una enfermedad hereditaria que afecta al sistema motor y
sensorial polineuropatia de tipo I, que a veces se describe como un subtipo Il de
Charcot-Marie-Diente  (CMT), siendo una enfermedad autosémica dominante,
autosdémica recesiva 0 neuropatia. Puede ser causada por anormalidades en el mismo
gen que causa los dos tipos de CMT tipo 1 y la del gen PMP22 en el cromosoma 17 y
la del gen PO en el cromosoma 1. Sin embargo, los defectos en estos genes no son los
mismos defectos que causan la enfermedad del tipo 1 de CMT.

CMT es un nombre general para un grupo de enfermedades genéticas que afectan a los
nervios periféricos que llevan sefiales motoras (relacionadas a los movimientos) y
sensoriales (relacionada a las sensaciones) entre el cerebro y la medula espinal al resto
del cuerpo. La enfermedad ocurre frecuentemente sin una historia en la familia de esta
enfermedad. Produce una debilidad y atrofia de los musculos peroneos y en general de
los musculos distales de la pierna. Sobre todo en la tipo | el proceso empieza con
deformidad en “pierna de cigiiena”, arcos del pie altos y pie zambo, atrofia de la
musculatura intrinseca de la mano y disminucion de la sensibilidad general.

SINTOMAS: Por lo general se caracteriza por la aparicion de infantil de moderada a
severa inferior y extremidad superior debilidad y pérdida de sensacién. Los sintomas
van desde los muy comunes como la debilidad muscular, disminucion de sensacion en
las extremidades, dolor en las extremidades, manos y pies deformados, ataxia, areflexia
hasta perdida los menos comunes como son la perdida de audicion, nistagmo y
anisocoria. Los pacientes muestran un desarrollo lento de las habilidades motoras como
el caminar, que a veces no se produce hasta el tercer o cuarto afio. Conlleva una posible
pérdida de la habilidad de caminar durante la etapa adulta.
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