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347/2962 - ENFERMEDAD DE CHARCOT-MARIE-TOOTH TIPO 2, A PROPOSITO DE
UN CASO
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Resumen

Descripcion del caso: Mujer de 34 afios sin antecedentes personales de interés que acude a
consulta refiriendo clinica, de meses de evolucidn, de dificultad para incorporarse desde sillas bajas
precisando apoyo sobre parte proximal de extremidades inferiores. Asociaba hiperestesia en cara
externa de ambas extremidades inferiores e hipersensibilidad en plantas de los pies. Antecedentes
familiares: hermanas con diagndstico de polineuropatia y madre y tio con dificultad para caminar.

Exploracion y pruebas complementarias: Romberg positivo. Analitica: CPK 224 ui/l, VSG en la
primera hora de 42 mm/hora. Resto normal. Serologia: IgG positivo frente a toxoplasma y
citomegalovirus. Resto negativo. Con la sospecha de polineuropatia se realiza interconsulta a
Neurologia. Exploracion neuroldgica: paresia 4/5 en flexion dorsal y eversion del pie derecho,
abolicion patelar derecha, hipoactividad patelar izquierda y disminucién de reflejos aquileos. Marcha
de semiologia cordonal. Electromiograma: neuropatia periférica sensitivo motora axonal
generalizada que afecta mayoritariamente a extremidades inferiores, enfermedad de Charcot-Marie-
Tooth tipo II.

Orientacion diagndstica: Enfermedad de Charcot-Marie-Tooth tipo II.

Diagnostico diferencial: Déficits nutricionales, infecciones del sistema nervioso, neuropatias
toxicas y metabdlicas

Comentario final: Tratamiento: vida activa y si empeoramiento iniciar pauta ascendente de
gabapentina hasta 3.600 mg/dia. Control en Atencién Primaria. Este caso refleja la importancia de
dicha patologia en el diagndstico diferencial de pacientes con polineuropatia en Atencion Primaria.
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