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Cas 1  bloc de conduction du nerf median au poignet ?
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Cas 2 : anastomose de Martin Gruber




as 2 : anastomose de Martin Gruber
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- Patiente de 53 ans

- Depuvuis ? 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 tot

Fume 2 paquets de cigareites/jour

Alcool : néant

Traitements : statine depuis 2 ans, anti-hypertenseur



Taille : Tmé7, poids : 65 Kg, PA : 13/9 cm Hg

Inspection : amyotrophie 1 espace intermétacarpien gauche
ROT : normaux et symétriques aux 4 membres

Déficit sensitif Veme rayon et bord ulnaire de la main gauche
Déficit moteur (4/5) 1¢" interosseux dorsal et abducteur du veme
doigt gauches

Absence de signes pyramidaux, extra-pyramidaux, cérébelleux
et d’'atteinte des paires craniennes

Marche normale aux 3 modes, absence de signe de Romberg






Conclusion : neuropathie périphérique, sensitivo-motrice,

multitronculaire (n. vlnaire 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
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Stimulation nerf ulnaire
PAGM enregistré sur 'ADM

Durée de stimulation =1 ms
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F-LAT ulnaire : 24.3 ms
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Stimulation nerf ulnaire
PAGM enregistré sur 'ADM

Site de
stim.

Poignet

Coude
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(mV)

4.5
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Surface

+25%

Stimulation nerf médian
PAGM enregistré sur I'APB
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9.5
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44



Résume :

- dispersion a I'avant-bras
(nerf vlnaire)
-  BC au coude
(nerf ulnaire)
allongement de la LDM
(nerf médian)
diminution de la VC a I'avant-bras
(nerf médian)






Diffusion de la stimulation ? Anastomose meédio-ulnaire ?

Nerf
médian

Nerf
ulnaire

5 mV/D 5 ms/D

38mA

Stimulation nerf ulnaire Abductor

PAGM istré I'ADM pollicis brevis Abductor
enregisire sur e e

9 First dorsal digifi minimi
Durée de stimulation =@ interosseus
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F-LAT ulnaire : 24.3 ms
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F-LAT ulnaire : 52 ms
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5 mV/D 30.5 mA 5 ms/D
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e Anastome de Martin-Gruber : pseudo-bloc de
conduction du nerf ulnaire a I'avant-bras

* Privilégier les enregistrements de surface ; mais,
attention aux stimulations trop fortes avec diffusion a

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 commencait a marcher. En revanche, des l'age de
6 ou 7 ans, est apparu un pied creux bilatéral qui I'a obligé a porter des semelles
orthopediques, 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 a 56,6m/s, suggerant 1'origine axonale plutdt que démyélinisante de
cette neuropathie.

L'anamnese systématique est relativement pauvre. Le patient ne rapporte aucun autre
symptome : Il n'y a pas de déficit de force, ni de crampes. Le patient est un adepte du fitness. 11
n'y a pas d'hypoesthésie, ni de trouble de 1'équilibre.



Histoire BBM

* Le pere du patient « marche volontiers sur la
pointe des pieds », a €té opére du genou
gauche et présente une tendance a la
surconsommation d'alcool.

* Le grand-pere paternel « marche ¢galement sur
la pointe des pieds » et aurait présenté un
probléme 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.

Deficit de force des
— 1nterosseux coté a 4/5
— releveurs des pieds coté a 4,5/5
— extenseurs des pieds cote a 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 maniere symétrique.

Les réflexes myotatiques sont tous préserves, y compris au niveau
achilléen.

Les reéflexes cutanés plantaires sont cependant en flexion bilatérale.

La sensibilité est strictement normale tant sur le mode tactile, que
vibratoire ou thermo algique.

Nerfs craniens normaux
Il n'y a aucun signe cérébelleux ou extrapyramidal.
L'ouie semble satisfaisante de maniere 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)

*Cas3:

- Médian droit : 49,2 m/s

- Médian gauche : 48,8 m/s



Cas 3: PNP |
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Cas 3: PNP
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Cas 3: PNP
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Cas 3
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idian dr : 41,6 ms (13,6 DS)
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Lat Amp Dur Area Stim
[ms] [ [ms] [ms*m] [ma]

poignet [ 444137 |81 | 154 198
Sous-coude 8.02 1.69 12.8 11.9 81.4
Sus-coude  9.35 1.73 114 10.8 27.7
Bras 10.7 2.4 11.3 12.9 40.6

159 1.63 12.0 7.5 100.0

Sites

seaments ) e oA (o] o
Poignet-4DM 80
Sous-coude-Poignet 203 56.7 -- -22.7
Sus-coude-Sous-coude 80 60.2 2.4 -10.9 -9.2
Bras-Sus-coude 80 59.3 38.7 -0.88 19.4
Erb-Bras 245 47.1 -32.1 6.2 -41.9
/
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Ulnaire G Forme démyélinisante de CMT ?
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Forme démyé¢élinisante 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



Classical clinical CMT
phenotype

* Age of onset,
 disease severity,
e 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.



CMT Mode of inheritance

AD
— AD CMT]1
— AD CMT2
AR
— CMT4 (=AR-CMT1)
— AR-CMT?2
X-linked
Sporadic cases are not uncommon

— De novo mutations occur, particularly for the CMTIA
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) =2 demyelinating CMT (CMT1 and
CMT4)

e 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 = CMT?2



Electrophysiological examination

* Problems for patients with intermediate nerve-conduction velocities
(25—45 m/s in upper limbs): such

— CMTXI1 / 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.



Demyelinating C(MT -

CLASSIFICATION

There are areas of overlap between different types of CMT. Red shading indicates
the most commonly involved genes. Adapted from Pareyson," with permission
from Lippincott Williams & Wilkins. AD=autosomal dominant. AR=autosomal
recessive. BSCL2=Berardinelli-Seip congenital lipodystrophy type 2.
CMT=Charcot-Marie-Tooth disease. CMTX=X-linked CMT. DCTN1=dynactin.
dHMN=distal hereditary motor neuropathy. DI=dominant intermediate.
DNM2=dynamin 2. EGR2=early-growth-response 2. FGD4=FGD1-related F-actin
binding protein. AIG4=FIG4 homologue of Saccharomyces cerevisiae.
GARS=glycil-tRNA synthetase. GDAP1=ganglioside-induced
differentiation-associated protein 1. GJB1=gap junction B1. HMSN=hereditary
motor and sensory neuropathy. HSN=hereditary sensory neuropathy.
HSPB1=heat shock 27-kDa protein 1. HSPB8=heat shock 22-kDa protein 8.
LMNA=lamin A/C nuclear envelope protein. MED25=mediator of RNA
polymerase Il transcription, subunit 25. MFN 2=mitofusin 2. MPZ=myelin protein
zero. MTMR2=myotubularin-related protein 2. NDRG1=N-myc
downstream-requlated gene 1. NEFL=neurofilament light chain.
PMP22=peripheral myelin protein 22. PRPS1=phosphoribosylpyrophosphate
synthetase 1. PRX=periaxin. RAB7=small GTPase late endosomal protein RAB7.
SBF 2=set-binding factor 2. SH3T(2=SH3 domain and tetratricopeptide repeat
domain 2. SMPLE/LITAF=small integral membrane protein of lysosome/late HMSN VI
endosome; lipopolysaccharide-induced tumour necrosis factor. SPTLC1=serine
palmitoyltransferase long chain subunit 1. YARS=tyrosyl-tRNA synthetase.

Pareyson, Lancet Neurology,2009




CLASSIFICATION

There are areas of overlap between different types of CMT. Red shading indicates
the most commonly involved genes. Adapted from Pareyson, " with permission
from Lippincott Williams &Wilkins. AD=autosomal dominant. AR=autosomal
recessive. BSCL2=Berardinelli-Seip congenital lipodystrophy type 2.
CMT=Charcot-Marie-Tooth disease. CMTX=X-linked CMT. DCTN1=dynactin.
dHMN=distal hereditary motor neuropathy. DI=dominant intermediate.
DNM2=dynamin 2. EGR2=early-growth-response 2. FGD4=FGD1-related F-actin
binding protein. IG4=FIG4 homologue of Saccharomyces cerevisiae.
GARS=glycil-tRNA synthetase. GDAP1=ganglioside-induced
differentiation-associated protein 1. GJB1=gap junction B1. HMSN=hereditary
motor and sensory neuropathy. HSN=hereditary sensory neuropathy.
HSPB1=heat shock 27-kDa protein 1. HSPB8=heat shock 22-kDa protein 8.
LMNA=lamin A/C nuclear envelope protein. MED25=mediator of RNA
polymerase Il transcription, subunit 25. MAN 2=mitofusin 2. MPZ=myelin protein
zero. MTMR2=myotubularin-related protein 2. NDRG1=N-myc
downstream-requlated gene 1. NEFL=neurofilament light chain.
PMP22=peripheral myelin protein 22. PRPS1=phosphoribosylpyrophosphate
synthetase 1. PRX=periaxin. RAB7=small GTPase late endosomal protein RAB7.
SBF2=set-binding factor 2. SH3T(2=5H3 domain and tetratricopeptide repeat
domain 2. SIMPLE/LITAF=small integral membrane protein of lysosome/late
endosome; lipopolysaccharide-induced tumour necrosis factor. SPTLC1=serine
palmitoyltransferase long chain subunit 1. YARS=tyrosy|-tRNA synthetase.

Pareyson, Lancet Neurology,2009

Demyelinating C(MT




Genetic testing (1)

If CMT] is likely——{ Duplication PMP22 |

Consider CMTX

l

Gap junction BA (GJBI1, coding for connexin 32I)

l

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)

Mitofusin 2 (MFN2)

If AD-CMT?2 1s likely——{ Myelin protein zero (MPZ)

Neurofilament light chain ~ (NEFL)

—

Consider CMTX

l

| GIB1 (connexin 32)

l

Consider DI-CM”Ji‘

l

dynamin2 (DNM2)
Tyrosyl-tRNA synthetase (YARS




Genetic testing (3)

If CMT4 or AR-CMT?2 1s like

Ganglioside-induced
differentiation associated
Protein 1

(GDAP1)

If pure motor (AHMN) >

BSCL2
GARS
HSPBI, 3, §




Diagnostic differentiel

Mitochondriopathie

Leucodystrophies
— Adrénomy¢loneuropathie

CMT
Motor neuron disease (MSN)
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