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-   Patiente de 53 ans 

-   Depuis 9 mois, installation progressive de  

 paresthésies au niveau de la main gauche  

 (5 rayons) 

-   Depuis 3 mois, déficit de préhension  

 (main gauche) 



-   Pas d’ATCD héréditaire neurologique 

-   ATCD médico-chirurgicaux : 

 opérée d’un syndrome du canal carpien droit 

 5 ans plus tôt 

-   Fume 2 paquets de cigarettes/jour 

-   Alcool : néant 

-   Traitements : statine depuis 2 ans, anti-hypertenseur 



-   Taille : 1m67, poids : 65 Kg, PA : 13/9 cm Hg 

-  Inspection : amyotrophie 1er espace intermétacarpien  gauche 

-   ROT : normaux et symétriques aux 4 membres 

-   Déficit sensitif Vème rayon et bord ulnaire de la main gauche 

-   Déficit moteur (4/5) 1er interosseux dorsal et abducteur du Vème 

 doigt gauches 

-   Absence de signes pyramidaux, extra-pyramidaux, cérébelleux 

 et d’atteinte des paires crâniennes 

-   Marche normale aux 3 modes, absence de signe de Romberg 



 ? 



Conclusion : neuropathie périphérique, sensitivo-motrice, 

multitronculaire (n. ulnaire et médian gauches), avec 

ralentissements segmentaires de la conduction nerveuse 

et blocs de conduction moteurs, compatible avec un 

diagnostic de  neuropathie multitronculaire dysimmune 

de type Lewis-Sumner. 

Patiente hospitalisée pour exploration 
et confirmation diagnostique 



Stimulation nerf ulnaire 

PAGM enregistré sur l’ADM 

Durée de stimulation = 1 ms 

Site de stim. AMPL 
(mV) 

Perte 
Surface 

DISPERSION LDM 
(ms) 

CV 
(m/s) 

Poignet 5.6 3.2 

76 

Sous-coude 4.1 -34% 32% 5.5 

53 

Sus-coude 3.0 -36% -29% 7 



Site de 
stim. 

AMPL 
(mV) 

Perte 
Surface 

DISPERSION LDM 
(ms) 

CV 
(m/s) 

Poignet 4.5 5.2 

44 

Coude 5.0 +25% 11% 9.5 

F-LAT ulnaire : 24.3 ms 

Stimulation nerf médian  

PAGM enregistré sur l’APB 

Stimulation nerf ulnaire 

PAGM enregistré sur l’ADM 



Résumé : 

-   dispersion à l’avant-bras  
 (nerf ulnaire) 

-   BC au coude 
 (nerf ulnaire) 

-   allongement de la LDM  
 (nerf médian) 

-   diminution de la VC à l’avant-bras  
 (nerf médian) 
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Stimulation nerf ulnaire 

PAGM enregistré sur l’ADM 

Durée de stimulation = 1 ms 

Diffusion de la stimulation ? Anastomose médio-ulnaire ? 

? 



Site 
Stimulation 

AMPL 
(mV) 

Perte 
Surface 

DISPERSION LDM 
(ms) 

CV 
(m/s) 

Poignet 6.8 3.0 

42 

Sous-coude 2.9 -37% 28% 7.3 

7 

Sus-coude 0.7 -69% 16% 19 

Poignet 0.1 

Coude 3.2 

Nerf ulnaire/ADM 

Nerf médian/ADM 



? 

F-LAT ulnaire : 24.3 ms F-LAT ulnaire : 52 ms 

Stimulation nerf ulnaire 

PAGM enregistré sur l’ADM 



F-LAT ulnaire : 52 ms 

0.8 ms 

Nerf médian 

Nerf ulnaire 

Ner médian 

Nerf ulnaire 

Droite 

Gauche 
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Durée de stimulation = 1 ms 
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PAGM enregistré sur l’ADM 
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PAGM enregistré sur l’ADM 
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Stimulation nerf médian  

PAGM enregistré sur l’APB 
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Stimulation nerf médian  

PAGM enregistré sur l’APB 
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•   Anastome de Martin-Gruber : pseudo-bloc de 

 conduction du nerf ulnaire à l’avant-bras 

•   Privilégier les enregistrements de surface ; mais, 

 attention aux stimulations trop fortes avec diffusion à 

 des nerfs situés dans le voisinage de celui qui est étudié  



Histoire BBM 
•  Patient masculin de 23ans 

•  Dit avoir présenté des pieds plats alors qu'il commençait à marcher. En revanche, dès l'âge de 
6 ou 7 ans, est apparu un pied creux bilatéral qui l'a obligé à porter des semelles 
orthopédiques, qu'il porte toujours. 

•  En 2006, le patient est victime d'une entorse de la cheville droite. Divers traitements 
kinésithérapeutiques sont entrepris, en vain. 

•  En 2012, un électromyogramme montre une atteinte nerveuse périphérique motrice diffuse 
touchant les membres supérieurs et les membres inférieurs. La vitesse de conduction motrice 
du nerf médian est estimée à 56,6m/s, suggérant l'origine axonale plutôt que démyélinisante de 
cette neuropathie. 

•  L'anamnèse systématique est relativement pauvre. Le patient ne rapporte aucun autre 
symptôme : Il n'y a pas de déficit de force, ni de crampes. Le patient est un adepte du fitness. Il 
n'y a pas d'hypoesthésie, ni de trouble de l'équilibre. 



Histoire BBM 

•  Le père du patient « marche volontiers sur la 
pointe des pieds », a été opéré du genou 
gauche et présente une tendance à la 
surconsommation d'alcool. 

•  Le grand-père paternel « marche également sur 
la pointe des pieds » et aurait présenté un 
problème aux genoux. 

•  Une tante paternelle serait sourde et aveugle. 
Elle marcherait normalement. 



Examen clinique (1) 
•  Amyotrophie distale des membres inférieurs avec  

–  des pieds creux bilatéraux 
–  des mollets de coq 
–  des mains 
–   une finesse du tiers inférieur des deux avant-bras. 

•  Cette amyotrophie contraste avec le développement normal de la masse 
musculaire au niveau de la ceinture scapulaire, des membres supérieurs, de 
la ceinture pelvienne et des cuisses.  

•  Pas de fasciculation. 



Examen clinique (1) 
•  Peut se relever d'une position accroupie sans l'aide des mains 
•  La force musculaire des membres supérieurs et des ceintures est strictement 

normale. Pas de scapula allata. 
•  Faiblesse de la dorsiflexion des deux pieds. 
•  Le patient peut marcher sur pointes mais il lui est impossible de marcher 

sur les talons. 
•  Déficit de force des  

–  interosseux coté à 4/5 
–  releveurs des pieds coté à 4,5/5  
–  extenseurs des pieds coté à 4,5/5 



Examen clinique (3) 
•  La marche est stable. La marche funambulesque est stable. 
•  La station debout est stable. Il n'y a pas de signe de Romberg. 
•  Serment tenu avec  un tremblement de posture bilatéral symétrique distal  

de haute fréquence. 
•  Le Mingazzini est tenu de manière symétrique. 
•  Les réflexes myotatiques sont tous préservés, y compris au niveau 

achilléen. 
•  Les réflexes cutanés plantaires sont cependant en flexion bilatérale. 
•  La sensibilité est strictement normale tant sur le mode tactile, que 

vibratoire ou thermo algique. 
•  Nerfs crâniens normaux 
•  Il n'y a aucun signe cérébelleux ou extrapyramidal. 
•  L'ouïe semble satisfaisante de manière bilatérale. 





• En théorie : VCM du nerf médian  

- < 30 m/s => CMT démyélinisant (CMT 1, 3 et 4) 

- > 38/40 m/s => CMT axonal (CMT 2), formes spinales  

- [30, 38/40] => formes intermédiaires (CMTX) 

• Cas 3 : 

- Médian droit : 49,2 m/s 

- Médian gauche : 48,8 m/s 



0 0,11 mV 

0,29 mV 0,61 mV 



CMT 2 ? 

0 0 

19 𝞵V  26 𝞵V  



39 𝞵V  40 𝞵V  

20 𝞵V  18 𝞵V  



20 𝞵V  18 𝞵V  

Forme spinale? 

Latence F médian dr : 41,6 ms (13,6 DS) 



Médian Dr Unaire Dr 



Ulnaire G Forme démyélinisante de CMT ? 



Forme démyélinisante de CMT ? 



Classical clinical CMT 
phenotype 

•  Distal predominance of  
–  Limb-muscle  

•  Wasting  
•  Weakness : difficulty in running; twisting of the ankle and tripping; difficulty in 

walking; foot drop; stepping gait; 

–  Sensory loss 

•  Disto-proximal progression over time 
•  Deep-tendon reflexes are reduced or absent 
•  Skeletal deformities include high foot arches,  hammer toes,  

scoliosis 
•  Hand tremors, muscle cramps (particularly of the foot and 

leg), cold feet, foot callosities, and acrocyanosis 
•  Slow progression over decades 



•  Age of onset,  
•  disease severity,  
•  presence of uncommon associated features  

–  Involvement of cranial nerves,  
–  Vocal cord palsy,  
–  Pupillary abnormalities, 
–  Glaucoma,  
–  Optic atrophy,  
–  Pyramidal involvement, 
–  Predominant upper-limb involvement 
–  Prominent sensory abnormalities. 

Classical clinical CMT 
phenotype 



CMT Mode of inheritance 
•  AD 

–  AD CMT1 
–  AD CMT2 

•  AR 
–  CMT4 (=AR-CMT1) 
–   AR-CMT2 

•  X-linked 
•  Sporadic cases are not uncommon 

–  De novo mutations occur, particularly for the CMT1A 
duplication and MFN2 mutations 

–  Clinical and, in many cases, electrophysiological 
examination of first-degree relatives is warranted 



Electrophysiological examination 
•  Nerve-conduction studies are mandatory 

–  presence, degree, and pattern of nerve-conduction slowing. 

•  Diffuse and homogeneous nerve-conduction velocity slowing (<38 m/s 
in upper-limb motor nerves)  demyelinating CMT (CMT1 and 
CMT4) 

•  Normal or only mildly slowed nerve-conduction velocities (>38 m/s in 
median or ulnar motor nerves) with reducedcompound muscle and 
sensory action potential amplitudes  CMT2 



Electrophysiological examination 
•  Problems for  patients with intermediate nerve-conduction velocities 

(25–45 m/s in upper limbs): such  
–  CMTX1 / conduction slowing can be 

•  asymmetric and non-homogeneous along nerve trunks  
•  excessive temporal dispersion and even conduction blocks 
•  is greater in men (between 18 and 60 m/s) than women, with a 

wide range of nerve-conduction velocities)  
–  Dominant-intermediate (DI)-CMT (a much less common form) in 

both men and women. 



CLASSIFICATION 

Pareyson, Lancet Neurology,2009 



X 

X 
X 

Pareyson, Lancet Neurology,2009 

CLASSIFICATION 



Genetic testing (1) 

If CMT1 is likely Duplication PMP22 

Consider CMTX 

Gap junction BA (GJB1, coding for connexin 32) 

Point mutation PMP22 
Myelin protein zero    (MPZ) 
LPS-induced tumor necrosis factor  (LITAF) 
Early growth reponse 2   (EGR2) 
Neurofilament light chain   (NEFL) 



Genetic testing (2) 

If AD-CMT2 is likely 
Mitofusin 2    (MFN2) 
Myelin protein zero   (MPZ) 
Neurofilament light chain  (NEFL) 

Consider CMTX 

GJB1 (connexin 32) 

Consider DI-CMT 

dynamin2 (DNM2) 
Tyrosyl-tRNA synthetase (YARS) 



Genetic testing (3) 

If CMT4 or AR-CMT2 is likely 
Ganglioside-induced  
differentiation associated 
Protein 1    (GDAP1) 

If pure motor (dHMN) 
BSCL2 
GARS 
HSPB1, 3, 8 



Diagnostic différentiel 

•  Mitochondriopathie 
•  Leucodystrophies   

–  Adrénomyéloneuropathie 
•  CMT 
•  Motor neuron disease (MSN) 

•  Hereditary spastic paraplegia 
•  Hereditary ataxias 



http://enmgblog.blogspot.be/ 
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