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Introducao: A pesquisa sobre neuropatias hereditdrias avanca, revelando uma
compreensao mais clara de suas diversas manifestagoes. Condigdes como as neuropatias
motoras e sensitivas hereditarias(HMSN) apresentam classificagdes fenotipicas distintas.
A doenga de Charcot-Marie-Tooth(CMT) é parte de um grupo heterogéneo de neuropatias
genéticas primarias. Avangos em testes genéticos revolucionaram o diagndstico da CMT,
mas tratamentos farmacoldgicos eficazes continuam escassos. Estratégias de manejo
incluem cuidados de suporte e exercicios personalizados. Tecnologias emergentes, como
RNA e CRISPR/Cas9, oferecem esperanca para tratamentos. Mutagdes em genes como
MFN2 e MME sao associadas a essa neuropatia. Objetivo: Contribuir para o
conhecimento dos multiplos sintomas de pacientes com CMT. Relato de Caso: PAE, de
52 anos, professora, tem histérico médico significativo, incluindo hipertensao arterial
sistémica, diabetes mellitus e uma condicdo psiquiatrica nao especificada. Desde 2021,
relata dificuldades de mobilidade, com lentiddo ao caminhar e episddios de tropecos.
Sintomas progressivos incluem desequilibrio ao andar, dorméncia nos pés e pernas, apds
lesdo na coluna em 2022. Exame fisico revela caracteristicas de ataxia sensorial, reflexos
reduzidos e fraqueza muscular. Eletroneuromiografia sugere polineuropatia sensorial-
motora com predominancia axonal distal, confirmada por andlise genética com variante
patogénica no gene MME associada a Doenca CMT. Este relato médico apresenta uma
paciente com historia médica significativa, incluindo hipertensao arterial sistémica,
diabetes mellitus e uma condigao psiquiatrica ndo especificada, ilustrando nuances
clinicas e genéticas da CMT. Seus sintomas incluem dificuldades progressivas de
mobilidade, sensacao de desequilibrio e dorméncia nos pés e pernas. Exames
confirmaram o diagnostico de CMT, com uma variante patogénica no gene MME,
destacando a importancia da analise genética para diagnostico precoce e tratamento
personalizado. Terapias convencionais e avancos recentes em terapia génica e
farmacoldgica oferecem esperanca na qualidade de vida dos pacientes com CMT, embora
desafios persistam. Conclusao: Embora o tratamento atual da CMT seja principalmente
sintoméatico, avancos em terapia génica e farmacologia oferecem esperanca para
abordagens terapéuticas futuras mais eficazes e direcionadas. No entanto, enfrentar os
desafios associados ao desenvolvimento e implementagao dessas terapias é fundamental,
incluindo questdes de acesso, sequranca e eficacia a longo prazo. Em ultima andlise, uma
abordagem integrada e colaborativa envolvendo clinicos, geneticistas e pesquisadores é
essencial.
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