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Presentamos el caso de un paciente de 53 afos diagnosticado de sindrome de
Charcot-Marie-Tooth tipo 2 con atrofia Optica bilateral asociada. En el examen actual, el
paciente presenta una agudeza visual de 0.1 en el ojo derecho y 0.3 en el ojo izquierdo.
Ademas, a la exploracion destaca la presencia de un déficit pupilar aferente relativo en el ojo
derecho, junto con una palidez papilar difusa bilateral. La tomografia de coherencia éptica
(OCT) de la papila muestra un adelgazamiento difuso de la capa de fibras en ambos ojos,
siendo mayor en el derecho, mientras que la OCT de las células ganglionares revela una
afectacion generalizada en ambos ojos.

La enfermedad de Charcot-Marie-Tooth (CMT) es un grupo de trastornos genéticamente
diversos que se caracteriza por la reduccion de la masa y fuerza muscular distal en las
extremidades, deformidades éseas y pérdida de los reflejos tendinosos profundos. Entre las
manifestaciones oftalmolégicas asociadas a la CMT, la atrofia Optica bilateral es
especialmente relevante, pudiendo presentarse en el subtipo 2 de la enfermedad. Los
pacientes con esta condicidon experimentan una pérdida gradual, bilateral y simétrica de la
agudeza visual, asi como defectos en la vision de colores sobretodo en el eje rojo-verde y
palidez papilar. Otras manifestaciones oftalmoldgicas incluyen alteracion de la movilidad
ocular, anomalias pupilares, alteraciones pigmentarias retinianas y presbicia prematura. Es
crucial realizar un diagndstico temprano y un manejo integral de estos pacientes para mejorar
su calidad de vida y aplicar estrategias que maximicen la funcion visual restante.



