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Quelques
notions 
théoriques 
pour 
comprendre…

….la variabilité des 
symptômes et les 
manifestions cliniques

….l’utilité des examens 
complémentaires

…les causes génétiques sous-
jacentes



De quoi parle 
t’on ?

Les nerfs périphériques (car au-
delà du cerveau et de moelle 

épinière) véhiculent

Les commandes motrices provenant du cerveau 
jusqu’aux muscles

• Système efférent

Les informations sensorielles des muscles (position), 
de la peau (température, douleur, toucher…),  des 
organes internes

• Système afférent



Schématiquement… Afférences sensorielles

Efférences  
motrices



Rôle principal du nerf périphérique: 
transmettre rapidement des informations électriques 

Analogie avec câbles électriques: fils de 
cuivre et gaines isolantes



Axone et myéline

L’ axone est le prolongement de la cellule 
nerveuse (neurone) : c’est le fil de cuivre !

La myéline est fabriquée par des cellules 
spécialisées (les cellules de Schwann) et servent 
comme un véritable isolant autour de l’axone et 
accélèrent la propagation de l’influx électrique

Certaines affections génétiques touchent plus la myéline, d’autres les axones





Différents calibres et type de fibres

Fibres myélinisées (rapides)

• Larges: 

• axones moteurs

• Axones sensitifs ( proprioception, vibration, toucher)

• Fines

• Axones sensitifs ( froid, douleur rapide, toucher)

Fibres non myélinisées ( lentes)

• Chaleur, douleur

• Système autonome (thermorégulation)



Symptômes cliniques des neuropathies 
héréditaires

Entrainent généralement des symptômes à la fois moteurs et sensitifs

L’âge d’apparition, l’anamnèse familiale (parents touchés, consanguinité)  et 
certains symptômes/signes associés peuvent orienter vers telle ou telle cause 
génétique, mais globalement seuls les examens complémentaires 
(électrophysiologie, bilan biologique, panel génétique) permettent d’identifier 
une cause précise



Symptômes et signes moteurs

Souvent les plus visibles précocement

Faiblesse musculaire de prédominance distale ( apparait quand > 50 % des fibres 
ne sont plus fonctionnelles, steppage

Atrophie musculaire de prédominance (visible au mains, mollets)

Déformations orthopédiques secondaires (pieds creux, mains en griffe, 
scoliose..)

Fatigue

Fasciculations, crampes



Pied creux / mains en griffe/ atrophie distale

Diagnosis, natural history, and management of Charcot–Marie–Tooth 

disease Pareyson, Davide et al. The Lancet Neurology, Volume 8, Issue 7, 

654 - 667



Symptômes et signes sensitifs

Hypoesthésie (diminution de la sensibilité)

Perte distinction chaud/froid

Incoordination, ataxie aggravée à l’obscurité ( perte de la proprioception)

Douleurs

Symptômes dits « positifs» tels que paresthésies ( fourmillements), allodynie ( perception douloureuse d’un 
stimulus ), hyperalgésie sont peu fréquents dans les neuropathies héréditaires



Symptômes et 
signes 
associés

Atteinte SNC: DI

Atteinte oculaire: rétinopathie, glaucome, nerf 
optique

Atteinte auditive

Atteinte laryngée: pararalysie corde vocale

Atteinte diaphragmatique

Atteinte systémique: incontinence, trouble GI



Pipis et al. Nat Rev Neurol 15, 644–656 (2019)



Tous les CMT sont pareils… ou pas

G.Stuppia et al. Journal of the Neurological Sciences 356(2015)7-18



L’examen clinique ciblé

moteur

Diminution du tonus

Faiblesse et atrophie musculaire distale ( muscles 
intrinsèques des mains et des pieds ++)

Abolition des réflexes ostéotendineux

sensitif

Recherche d’hypoesthésie (coton tige, buvard, cure-dent…)

Température/lésions cutanées

Recherche perte de sens de position

Diminution du sens de la vibration (diapason)

Epreuve de Romberg ( instabilité majorée yeux fermés)



Bilan étiologique

Panel ciblé CMT

ENMG: confirmation électrophysiologique/type

IRM muscle

Biopsie nerf

Cave:  overlap clinique CIDP insidieux vs CMT



Panel gènes CMT

The Lancet Neurology 2009 8654-667DOI: (10.1016/S1474-4422(09)70110-3) 

Diagnosis, natural history, and management of Charcot–Marie–Tooth disease

Davide Pareyson, MD, Chiara Marchesi, MD

The Lancet Neurology

Volume 8 Issue 7 Pages 654-667 (July 2009) 
DOI: 10.1016/S1474-4422(09)70110-3

Diagnosis, natural history, and management of Charcot–Marie–Tooth disease Pareyson, Davide et 

al. The Lancet Neurology, Volume 8, Issue 7, 654 - 667



Échelle spécifique
Charcot-Marie-Tooth disease Pediatric Scale 
(CMTPedS) 

Pas employée de routine, mais instrument de mesure d’évolution dans les études

©J Burns et al and the Inherited Neuropathies Consortium 

2012



Focalisation sur l’impact fonctionnel

Trouble de la marche

Trouble de l’équilibre, chutes

Difficultés à se lever

Fatigue ( périmètre de marche)

Difficultés pour s’habiller, pour écrire, pour tenir les couverts

Pour l’enfant: impact significatif dans la vie quotidienne maison + école 



Vision intégrative avec la Classification 
Internationale du fonctionnement (CIF)



Prise en charge

J Neurol Neurosurg Psychiatry 2022;93:530–538



Merci….
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