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RESUMO  

Introdução: As neuropatias hereditárias, em especial a doença de Charcot-
Marie-Tooth (CMT), são um grupo de doenças com grande heterogeneidade genética. 
O rendimento diagnóstico de estudos genéticos para CMT é pouco conhecido. 
Objetivo: O objetivo do presente trabalho foi avaliar o rendimento de estratégia 
sequencial de diagnóstico molecular para casos com suspeita de formas 
desmielinizantes de CMT (CMTde) ou Neuropatia Hereditária com Susceptibilidade à 
Paralisia por Pressão (HNPP) e de painel de genes por sequenciamento de nova 
geração (NGS) para casos com suspeita de formas axonais de CMT (CMTax). Além 
disso, visamos gerar dados epidemiológicos, bem como caracterização clínica e 
neurofisiológica. Métodos: Foi realizado um estudo transversal em centro único, entre 
setembro de 2010 e agosto de 2019 no ambulatório de Genética Neuromuscular do 
Hospital de Clínicas de Porto Alegre. Resultados: Foram avaliados 94 pacientes (55 
famílias) com suspeita de CMT. O rendimento da estratégia combinada de Multiplex-
Ligation-dependent-Probe-Amplification (MLPA) dos genes PMP22/GJB1/MPZ e de 
sequenciamento Sanger dos genes PMP22, GJB1 e MPZ foi de 63,6% (28/44) para 
casos-índice com CMTde. Cinco dos 11 casos-índice (45,4%) com suspeita de CMTax 
tiveram pelo menos um diagnóstico possível, utilizando painel de NGS. Conclusão: 
As estratégias sequenciais de diagnóstico molecular com MLPA e sequenciamento 
Sanger direcionado para CMTde apresentaram alto rendimento diagnóstico, e quase 
metade das famílias com CMTax tiveram pelo menos um diagnóstico possível com 
um painel de NGS abrangente. Os subtipos mais frequentes de CMT no sul do Brasil 
são CMT1A e CMTX1. Nossos resultados trouxeram benefícios propiciando 
diagnóstico e adequado aconselhamento genético. 

 


