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LA MALADIE DE CHARCOT-MARIE-TOOTH (GMT)
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Qu’est-ce qu%\@Maﬁadie de Charcot-Marie-Tooth ? Q@o‘(\@i

Les maladi %@\%ﬁ\emot—marieﬁooth (CMT) constituent un La Tomacula ou oﬁgge Heréditaire avec Hypersensibilite
groupaé(u@ﬁgene de neuropathies génétiques héréditaires. Elles ala pressi@dﬁl‘ ie des neuropathies sensitivo-moatrices
L+ dof eur nom aux trois médecins qui I'ont décrite en 1386 : héré%@, ais elle ne peut pas Atre classée parmi les maladies dé
e A< teux francais, les docteurs CHARCOT et MARIE, et un Anglais, -\\déﬁ\ -Marie-Tooth. Malgré tout, ellz est «<cousine» des CMT1A, “6
\;0“ le docteur TOOTH. Elles sont aussi appelées Neuropathi e\iD car c'est la méme protéine de la myéline (PMP22) qui est impliquee AL NO

| e héréditaires sensitivo-motrices pour les distinguer de a,maladie dans ces deux maladies. Elle se manifeste par des épi
de Charcot ou sclérose latérale amyotrophiqu {SL@;. récurrents de faiblesse musculaire et/ou de troubles7sensitifs
Les CMT touchent environ une pe%@‘p ‘sur 2500 ce qui (fourmillements, engourdissements) dans le r(r@ir musculaire
en fait le trouble neurologique hé le plus couramment et sensitif cutané d’un nerf, quia souvenk' mis auparavant a
observé. Elles affectent Ie\@qﬁ riphériques et n’entament pas une compression externe. Dan tipart des cas, la récupération,
I'espérance de vie. fa\? souvent compléte, dure semaines a quelques mois.
@& Les égg‘\@ riphériqgues permettent de controler e e\\e @
ma en transmettant l'influx nerveux depuis la moelle ; P S n
deédﬁl re jusqu’aux muscles. lls transmettent aussi les sensations c(%lé.%mélcﬁ Sé manlfeSte t e“e e 0%
Q\)c.:? IleIIBS E.]l]e la dml’ﬂl.!r..el la lempt?rglure ’[JBS mains el des Pied‘ 6\5‘ L‘éqe d'apparmon despremlers s|gnes sesituele piussouvent }10\)%
—\67;\1 jusqu'a lamoelle epiniére. lis participent egalement au waﬂ d dans les deux premiéres décennies, mais les symptémes p.eu‘..fs;@rg)(@?L
‘ I'équilibre. Lorsque ces nerfs sont Eendommaggs, Ch% i également se révéler a tous les ages de lz vie, y compris
personnes, on parle de neuropathie. A cau'é de'Cette atteinte  ang, e tableau clinique commun estceluid’un dé icit retde
nerveuse, les personnes souffrant ﬂ[)d_-}f\ﬁ uvent presenter  trouhles sensitifs distaux, d’une amyotrophieét'de déformations
particulirement au ni pieds et des mains. Certaines et tras importante et la séve la maladie est trés variable,
DBT?WTES obse ‘ e sensation d'engourdissement plus ou allant des fﬂrmew@gmmomatiqu es de 'adulte aux formes
momsg §e aU niveau de ces zones. trés inualidan{eq enfant y compris pour une méme forme de
}io\) CcMT e’@.&\:}n d'une méme famille. L'évolution est généralement -
G\(\Q’L \kéw‘?ement progressive ou par pOUSSEes. g Oc,‘(\a
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Les premiers signes apparaissent généralément dans les ? (’;‘3
territoires correspondant aux extrémi @’\Bigi nerfs les plus Commeni la dlagnosthuer
L(]rggienctefe:spgggguseednﬁs @gﬁhgﬂgedssL?n’eedastrl}?hg%ctlsugg LenquetefamlllalesurIamaladleeﬂ’i‘r.ﬁ?ﬁ‘lcllnlqueonentent
faiblesse musculaire des’muscles permettant la mobilisation du le diagnostic. L électromyogra €t de differencier les
pied (atrophi be et du mollet), une perte de sensibilité formes axonales, demyeh@saﬁ et intermédiaires ce qui réduit
des piedszPea‘a peu, s'installent des troubles de la marche, une le nombre de for ssibles et guide ensuite la recherche
du périmeétre de marche, une difficulté & courir, parfois génétiqu %Oeaﬂir prés de 90 génes sont identifiés et impliqués
R S chutes, des entorses. parl plusieurs types de CMT.
JO L aﬂe:rte des mains apparait habituellement aprés plusieurs \} x(€
& Qe annges d’évalution : atrophie des muscles de la main, perte d{eg‘a La classification des différents sous-types e NO
> force, en pamculler au niveau des mouvements de « W de CMT dépend - < O
et difficultés & effectuer les mouvements fins, rétrai fle LiFT depend : ;,,;O\)
doigts. En principe, toutes ces atteintes ss@\& érales, mais _ — O\(\ei
elles peuvenl élre as,'melnques * De la nature de Iattemt_e du nerf périphérique; iy
8 La douleur est signalée %&m SI -totalité des malades. > Formes axonales (vitesse de N nerveuse @®
Elle peut étre prmroquee iblesse musculaire a l'origine > 40m/s): elles se caraciens%r{@@.m atteinte de"axone.
de mauvaises posfi S} Ou de mauvais appui des pieds, > Formes denyehmsan (@itésse de conduction nerveuse
ou hien elle?\ a latteinte des nerfs eux-mémes. Ces < 35ms) - ractérisent par une atteints de a
doule%(%u logiques, de type brlilure, décharge électrique, ine d ’ﬁ( §du nerfou m éliﬂe
ments, nécessitent parfois des traitements de fond (pris ga w% yais:
\\% ‘chaque jour). {Eﬁﬁ% ntermédiaires (vitesse de conduction nerveuse
g7 La fatigue est un symptdme récurrent chez les persunnes ?0\) entre 25m/s et 45m/s) : elles concement des patients O\)ﬁ
3@(\‘3 atteintes de CMI. Cette fatigue excessive peut s'expliquer, présentant des caractéristiques des deux formes. e«L»‘i
pour tout ou partie, par le daficit moteur qui auqmente OQ‘(\
energétique des activités physiques. , * Du mode de transmission génétigue : ,&QQ‘
Les crampes sont fréquentes surtou'l e% eti&gd gvolution. > Autosomique Dominant (AD) © A
Les déformations et I amyotro:: fit variables. ) ) ) G\(\\}
Par contre, Ia fatigabili ||bre instable, 1a station > Autosomique Récessif (AR) 8\0‘0
debout pénible, la escaliers difficile et habileté > Liee al'X Ge"‘-"
manuelle dimi nt constants, @ un moment plus ou > «de novo » mut @]en Ue Spontanée.
4 moins 5 de I'évolution, ¢ \é@% L
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* De I'anomalie généfi‘%%ﬂmpalge.
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Quels accompagngmﬁ?ts

Nom | Anomalie génétique | Structure des | Mode de
en gau(ég‘ nerfs affectée | transmission peUt_o n QI&EO ?
' ;g\ifekm'g“ﬂ" e | Meins Atosomiqu cominart Les cmﬁ%@de référence ou de compétence des maadies 4
e 6{2‘ CMTX1 | Mutation du géne GJB1 | Axone Lié au chromosoma X \(E%@aq SCUI?".E S’. w_np!antes en’ l'I'IllieLI' I:EOSDItaIIer,' proposent \‘(e«
QD\S EATZA | Notation &x 036 MR | o icwnus g GNO n suivi pluridisciplinaire adapté en region assurés par des JO
A& s — . }:@5 ”  spécialistes (neurologue, généticien, psychologue, médec\'uga o
! CMT1B | Mutation du géne MPZ | Myéline ALtosn(r‘?ﬁuw&n ant rééducateur, biologiste, etc.). ~O
Tableau des caractéristiques des CMT les plus f%w\@‘&s\ Filngrt:\uussen trouverez [a liste sur les sites d%% e etde
ég\gf\ La prise en charge plurﬂiscipl'r@j(e'S?UQeIIe soit hospitalizre
Comment %fﬁhsmet-elle ? ou de proximité, repose su%J@, aptation physique, la masso-
® %\) kinésithérapie, I'apparéifage, la prise en charge familiale, @
- *En VT & transmission autosomique dominante, la psychologi iale. o
\!0\?%’80”"8 atteintea 1 rlsque sur 2 de transmettre la maladie . s]@%;githérapie est essentielle pour retarder la survenue dg
: e a ses enfants. ) o . o ot (©'de déformations importantes, combattre amyotrophie et 0o
’L’\ig\) *En cas de C.MT a transm|s§|0n fiutoscmmue Eecessw.e?O garder un état orthopédique optimal. La rééducation doit e NO
(\e Ie'p'c?r:f:nt attemtl transmet tuuwgrs ases e’rrfants | ie étre douce, il faut toujours tenir compte de la fatigal{@({.\(\
genetique dontil est porteur, maisaucun dﬁ% IXne sera aussi bien pendant la rééducation qu'au travail
malade si le deuxiéme parent "3\[3' as d’anomalie vie quaticienne, un muscle fatigué sc détériaro plus vite.
dans le méme gene. & * L'appareillage (semelles, releveu ssures adaptees,
* Encas de CMT a trang %b%ee auchromosome X, qui est =) permetgde (retrouve%l@_ae%ine stabilite, d'amtl’:liurer
un chromosoms » tune femme a’rtelntel{ﬂ nisque sur la qualité de la mart e diminuer le risque de chutes.
2 de tran !a "'E!'ad'e d505 enfar]ts, qu'ils soientfilles = Une cure th taal eut étre envisagée. Les thermes de
OU QAgolls, tandis qu'un hnm_me atteint ne la l_ransm!eﬂra Lamal u\ticﬁa isent des cures avec un module specifique
-\10\9@% ses filles. En outrs, les filles sont susceptibles ¢’étre p@ﬂé malades CMT. B
(e}~ atteintes de fagon moins sévere que les gargons. @) * Les centres anti-douleur vous aideront & rendre votre i
Q‘GQ . (\’()\\ quotidien plus confortable. @‘Q‘
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Pour découvrir la suite.... contactez votre délégué(e) régional(e) !



