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Partie 1 : Généralités

Chapitre 1 : Histoire et épidémiologie

La maladie de Charcot-Marie-Tooth (CMT) a été décrite pour la premiére fois
en 1886 par trois médecins : deux Francais, Jean-Martin Charcot (1825-1893) et
son étudiant Pierre Marie (1853-1940) (1) et un Anglais Howard Henry Tooth
(1856-1925) (2) dans la méme année de maniere indépendante. Jean-Martin
Charcot a, en effet, établi une description tres précise de la symptomatologie
bien qu’il lui attribuait une origine spinale. Howard Henry Tooth, en revanche
avait bien conclu sur une atteinte des nerfs périphériques. On utilisait a cette
époque les termes de « progressive muscular atrophy » ou « peroneal muscular
atrophy », puis la pathologie a petit a petit pris le nom de CMT. Elle peut
également étre appelée « neuropathie sensitivomotrice héréditaire » soit
« hereditary motor and sensory neuropathies (HSMN) » selon la terminologie
de Dyck et Lambert (qui développeront la classification de la pathologie) (3).

C’est la pathologie neurologique héréditaire la plus fréquente. Elle atteint plus
souvent les hommes mais est plus sévere chez les femmes. Sa prévalence est
estimée de 9,7/100 000 a 82,3/100 000 d’aprés une revue systématique de la
littérature publice en 2016 par Barretoetal. incluant des études
épidémiologiques réalisées entre 1991 et 2013 dans les pays suivants :
Royaume-Uni, Allemagne, Islande, Italie, Japon, Norvége, Serbie, Suede,
Turquie et Egypte (4). Dans cette étude les auteurs observent que les
prévalences les plus basses sont rapportées par les études plus anciennes avec de

moins bons outils diagnostiques. La prévalence réelle de la pathologie est donc



tres probablement plus proche de la limite supérieure de la fourchette donnée
que de la limite inférieure.

Les deux formes les plus fréquentes sont la forme CMT1 (37,6 a 84 % des cas)
et la forme CMT2 (12 & 35,9 %) (4).



Chapitre 2 : Présentation clinique

La pathologie se manifeste classiquement par un syndrome neurogene
périphérique prédominant en distalité : les patients vont ainsi développer une
amyotrophie, des troubles sensitifs superficiels, des paresthésies et des douleurs
neuropathiques, des troubles de la sensibilit¢ profonde, des troubles de
I’équilibre et des déformations neuro-orthopédiques. Les membres inférieurs
sont touchés en premier (neuropathie longueur dépendante). L’expression
clinique est cependant tres variable d’un sujet a 1’autre. 1l existe également des
formes rares a expression clinique différente de la forme habituelle : symptémes
respiratoires (par insuffisance diaphragmatique et paralysie des cordes
vocales...) (5), deficit moteur prédominant en proximal, signes pyramidaux,
surdité, anomalies ophtalmiques, signes végetatifs... (6, 7)

La pathologie débute en général a I’adolescence ou au début de 1’age adulte.
Neéanmoins 1’age de début est également hétérogene et il existe aussi bien des
formes trés précoces avec un début des symptomes dans 1’enfance (Syndrome
de Dejerine-Sottas, neuropathie axonale sévere précoce par déficit en MFN2,
etc.), que des formes a début tres tardif (8).

I1 s’agit d’une pathologie lentement évolutive ne mettant en général pas en jeu

le pronostic vital.



Chapitre 3 : Etiologie

La maladie de Charcot-Marie-Tooth est une maladie génétique héréditaire. Le
mode de transmission le plus fréquent est le mode autosomique dominant
néanmoins les modes autosomiques récessifs et liés a ’X existent également
dans une proportion non negligeable.

La premiére anomalie génétique a 1’origine de la pathologie a été découverte en
1991 (9), il s’agit de la duplication du gene PMP22. De nombreuses autres
mutations ont été décrites depuis avec plus de 75 génes identifiés a ce jour (10).
Néanmoins dans environ 90 % des cas il s’agit d’'une mutation d’un des quatre
genes suivants: PMP22 (duplication et delétion), GJB1 (mutation), MPZ
(mutation) et MFN2 (mutation) (11, 12).

Les genes impliqués dans la pathologie codent pour des protéines impliquées
dans différentes fonctions cellulaires : composants et support de la myéline
(PMP22, MPZ, PRX), facteurs de transcription impliqués dans la régulation de
genes de la myéline (EGR2, MED25), traduction (AARS, YARS) et
dégradation (LITAF, HSPB1, LRSAML1) des protéines, cytosquelette (NEFL,
FGD4, KIF1B, NEFL, ARHGEF10) et trafic membranaire (SH3TC2, NDRG1,
MTMR13, MTMR2, FIG4 ), production d’énergic (HKI1), fonctionnement
mitochondrial (MFN2, GDAPL1), jonctions communicantes (GJB1) (8, 13).

A T’heure actuelle, il est possible d’établir un diagnostic génétique pour environ
54 a 67 % des patients. Selon le type de CMT la probabilité d’établir un
diagnostic genétique varie : pour la forme CMT1A les taux récents rapportés
varient de 80,4 % (11) a 98 % (14).



Chapitre 4 : Classification

La premiere classification de la pathologie a été développée par Dyck et
Lambert en 1968 (15, 16), reposant sur les mesures de vitesses de conduction
motrices (au nerf médian) et sur le mode de transmission de la maladie. On
parlait alors de neuropathies héréditaires sensitivomotrices de type |,
démyélinisantes, et de neuropathies héréditaires sensitivomotrices de type I,
axonales.

Le terme CMT a ensuite été privilégie.

On distingue ainsi :

- les formes démyélinisantes (vitesse de conduction motrice <38 m/s) a mode de
transmission autosomique dominante dites CMT de type 1,

- les formes axonales (vitesse de conduction motrice >38 m/s) a mode de
transmission autosomique dominante dites CMT de type 2,

- les CMT4 a mode de transmission autosomique récessive,

- les formes purement motrices dites « Hereditary motor neuropathy » (HMN)

- les formes purement sensitives dites « Hereditary sensory neuropathy » (HSN)
- les formes sensitives avec dysautonomie : « Hereditary sensory and autonomic
neuropathies » (HSAN)

- les neuropathies héréditaires avec hypersensibilité a la pression (HNPP)
Apparait également secondairement une forme intermediaire a mode de
transmission autosomique dominant avec des vitesses de conduction comprises
entre 30 and 40 m/s (DI-CMT).

L’apport de la génétique est venu complexifier cette classification. On distingue
ainsi par exemple la forme CMT1A de la forme CMT1B selon que la maladie
est causée par une duplication du gene PMP22 ou une mutation du géne PO.

La classification de cette pathologie est donc de plus en plus complexe et est

actuellement remise en question (17).



Chapitre 5 : Traitement

A ce jour, il n’y a pas de traitement curatif qui ait démontré son efficacité pour
la maladie de Charcot-Marie-Tooth. L’acide ascorbique (18), les agonistes de la
progestérone (19, 20) auraient démontré une efficacité chez les modeles murins
CMT1A mais I’efficacité n’a pu étre démontrée chez les humains (21, 22).
Certains facteurs de croissance font également 1’objet de recherche et en
particulier la Neurotrophine-3 dont 1I’administration sous cutanée a montré une
amélioration chez les modéles murins ainsi qu’une potentielle efficacité chez
des patients CMT1A (23). La tres courte durée de vie du produit a conduit
également a un essai de thérapie génique visant a augmenter la production de
neurotrophine-3 chez les modeles murins CMTIA dont les résultats sont positifs
(24).

Le traitement pharmacologique paraissant le plus prometteur a court terme est le
PXT3003 : une association de bacloféne, naltrexone et sorbitol. Il diminue la
production de la protéine PMP22, améliore la myelinisation et a un effet
bénéfique sur les symptomes de la pathologie chez des rats modeles de
CMTL1A. Un essai de phase Il, publié en 2014, a été mené par Sahenk et al. chez
80 personnes atteintes de CMT1A, avec administration de trois doses (faible,
intermédiaire et forte) de PXT3003 pendant 1 an. Les résultats ont montré que
le traitement par PXT3003 a été bien toléré a toutes les doses testées.
L’efficacité était proportionnelle a la dose : la forte dose de PXT3003 a entraine
une amelioration significative. Les resultats électrophysiologiques étaient

également encourageants (25, 26).
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Chapitre 6 : Qualité de vie

Le pronostic vital n’est pas engagé, mais la pathologie a un important
retentissement fonctionnel avec des troubles de la marche et de I’équilibre, des
difficultés de chaussage, des lésions cutanées des pieds, des troubles de la
préhension, des douleurs a 1’origine d’un retentissement sur la qualité de vie
(27). 11 n’y a aucun traitement curatif. La prise en charge est symptomatique
afin de traiter la douleur, pallier les fonctions déficientes et prévenir la
dégradation neuro-orthopédique.

Plusieurs études ont montré une diminution de la qualité de vie des patients
CMT par rapport a la population générale (28-30). Une revue systématique de
la littérature sur la qualité de vie et les indicateurs psychiatriques a été réalisée
en 2014 par Cordeiro et al. et concluait a une altération de la qualité de vie, une
augmentation de la symptomatologie dépressive et des troubles du sommeil
(31). La plus importante étude en termes de recrutement (publiée en 2014)
réalisée a ce sujet a été faite aux Etats-Unis auprés de 400 adultes par Johnson
et al. L’impact des différents symptomes sur la qualité de vie était évalué a
I’aide de I’échelle de Likert. Les résultats de 1’étude montrent que les
déficiences impactant le plus la qualité de vie des patients CMT sont la faiblesse
de la cheville et du pied, les troubles de 1’équilibre et la restriction de mobilité.
Dans cette étude, 39 % des participants avaient un emploi (moyenne d’age 52
ans, moyenne de durée d’évolution de la maladie 30 ans) (29). Ces résultats
concordent avec I’importante étude australienne, réalisée en 2008 aupres de 295
adultes (32). En Europe, la plus grosse cohorte étudiée est une cohorte italienne
(33), les résultats sont globalement concordants hormis 1’impact de la douleur et
du genre (les femmes seraient plus impactées que les hommes) qui sont

retrouves comme nettement significatifs.
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Partie 2 : Déformations neuro-orthopédiques du pied

Chapitre 1 : Description des déformations

Au membre inférieur, les patients développent classiqguement des déformations
neuro-orthopédiques en pieds creux varus. Les déformations peuvent étre fixées
ou non.

Dans le plan antéropostérieur on peut observer au niveau de 1’avant-pied une
deformation des orteils en griffe avec une hyperflexion des articulations
interphalangiennes associee a une hyperextension des articulations
métatarsophalangiennes. Au niveau du médio pied, on observe un pied creux
avec une ¢lévation de I’arche plantaire. Enfin, au niveau de la cheville on
observe une déformation en équin.

Dans le plan frontal : on observe au niveau de 1’avant-pied une tendance a la
pronation. La déformation de I’arriere-pied se fait classiqguement en varus (3,
34-39).

Il existe également quelques cas de déformation en pied plat valgus mais ceux-

ci sont beaucoup plus rares (40).
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Chapitre 2 : Physiopathologie des déformations

Sur le plan physiopathologique, le mécanisme exact d’apparition des
déformations n’est actuellement pas connu avec exactitude, plusieurs théories

ont été développées (35).

Sabir et Little (34, 41) en 1983, proposérent comme explication une
dénervation progressive selon un modéle centrifuge commencant par les
muscles intrinséques du pied avec création d’un déséquilibre entre les muscles
extrinseques et les muscles intrinseques du pied a 1’origine de la déformation.
Ce déséquilibre a pour effet une hyperextension des articulations
métatarsophalangiennes qui est a 1’origine d’un raccourcissement du fascia
plantaire par le mécanisme du treuil. L’atrophie et la fibrose des muscles
plantaires entrainent un rapprochement des piliers postérieur et antérieur de
I’arche plantaire, renforgant 1’élévation de celle-ci. En 1993, Price et al. ont
réalis¢ des mesures de tomodensitométrie sur 25 patients montrant 1’atteinte
plus précoce et plus sévere des muscles intrinseques du pied comparativement
aux muscles extrinseques (42). Plus recemment, Gallardo et al. ont réalise en
2006 une étude prospective rapportant des données d’Imagerie par Résonnance
Magnétique (IRM) de 11 patients CMT. Les IRM des 6 patients les moins
atteints cliniquement (Functional Disability Scale a 0) montraient des signes
d’atrophie et d’infiltration graisseuse principalement dans les interosseux’, les
quatre compartiments jambiers étant épargnés. Pour les 5 autres patients
(Functional Disability Scale allant de 1 a 3), en plus de ’atteinte des muscles
intrinséques du pied, les IRM montraient des signes d’atrophie et d’infiltration
graisseuse dans les compartiments latéral, médial, postérieur superficiel et dans

une moindre mesure postérieur profond. Au sein des compartiments jambiers

! La littérature anglosaxone mentionne en général les lombricaux plutt que les interosseux

13



I’atteinte était plus marquée en distal qu’en proximal (43). Enfin, Berciano et al.
en 2011, ont démontré des résultats concordants : des IRM réalisées a un stade
précoce, montraient que la musculature intrinseque et en particulier les
Interosseux seraient les premiers atteints dans la pathologie

(étude réalisée sur des patients atteints de CMT de type 1A uniguement) (39).

Une théorie différente est développée un peu plus tardivement en 1988 par
Mann et Missirian. Les auteurs ont constaté un déficit des intrinséques du pied,
du tibial antérieur et du court fibulaire tandis que le tibial postérieur et le long
fibulaire demeurent préserves. Ils ont donc émis I’hypothése que la déformation
est causée par la faiblesse du tibial antérieur, des intrinseques et du court
fibulaire et la préservation de leurs antagonistes le tibial postérieur et le long
fibulaire (44). Apparait ainsi la notion d’hypertonie relative de 1’antagoniste par
rapport a un agoniste déficitaire. L’IRM a permis de réaliser des travaux
corroborant cette hypothese : Tynan et al. en 1993, ont montré la prépondérance
du compartiment latéral par rapport au compartiment antérieur de la jambe (45)
et Stilwell et al. en 1995, ont réalisé une étude comprenant 23 patients pour
lesquels étaient mesurés par IRM le degré d’atrophie et d’infiltration graisseuse
(hypersignal en pondération T1) au niveau des quatre compartiments jambiers
(médial, antérieur, latéral et postérieur). Les résultats ont montre que le degre
d’atrophie et d’infiltration graisseuse n’est pas homogéne d’un compartiment a
I’autre et que le compartiment le plus épargné est le compartiment médial
comprenant le tibial postérieur, le long fléchisseur de I’hallux et le long
fléchisseur des orteils (46). L’étude réalisée par Gallardo et al. en 2006 a
également rapporté une asymétrie de répartition du degré d’atrophie et
d’infiltration graisseuse avec une absence d’atteinte du compartiment médial
comparativement aux trois autres loges et une atteinte plus significative du
compartiment postérieur superficiel par rapport au compartiment postérieur
profond (43).
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Actuellement, les deux mécanismes sont retenus pour expliquer les
déformations neuro-orthopédiques des patients avec une dénervation longueur-
dépendante a 1’origine d’un déficit évoluant depuis la distalité vers la partie
proximale des membres et dans le méme temps une certaine hétérogéenéité de
I’évolution des déficits entrainant une perte de la balance agoniste antagoniste.
La résultante est une modification de la répartition des contraintes sur les
articulations entrainant leur déformation. A tout ceci s’ajoute la fibrose, et
I’atrophie des muscles ainsi que le défaut de mobilité des articulations qui

entrainent un enraidissement et, a terme, des rétractions.

Pour la grande majorit¢ des patients, les déformations sont symétriques d’un
pied a l'autre (47). Les etudes des données de I'IRM ne retrouvent pas
d’asymétrie statistiquement significative (43, 46).

Il est cependant important de noter que 1’étude de Gallardo et al. a constateé que
la corrélation entre I’atteinte clinique et les données de I’IRM n’¢tait pas

parfaite (43).

A T’aide de ces mécanismes physiopathologiques on peut expliquer les diverses
deformations des articulations du pied CMT.

Pour la griffe d’orteil : elle s’explique par une perte précoce des muscles
intrinséques. A cela s’associe une surutilisation de 1’extenseur propre de
I’hallux et dans une moindre mesure de I’extenseur commun des orteils, afin de
compenser la perte du tibial antérieur, entrainant 1’hyperextension des
articulations meétatarsophalangiennes (et en particulier de la premiére
métatarsophalangienne) et donc de I’hyperflexion des interphalangiennes
proximales.

Pour la pronation de I’avant-pied et le pied creux: I’élévation de I’arche

plantaire, en lien avec une verticalisation du premier métatarsien, peut étre
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expliquée par plusieurs facteurs : un déficit de la musculature intrinseque, avec
une atrophie, fibrose progressive puis rétraction des fléchisseurs intrinséques et
dans un second temps du fascia plantaire par effet treuil ; et par ailleurs un
déséquilibre de la balance long fibulaire / tibial antérieur, le long fibulaire
(s’insérant sur la téte du premier métatarsien) demeurant relativement préservé
face a un tibial antérieur déficitaire (45).

Le varus d’arriére-pied résulterait directement d’un déséquilibre de la balance
tibial postérieur / court fibulaire avec un court fibulaire déficitaire face a un
tibial postérieur relativement préservé. Par ailleurs, le varus s’installerait
¢galement par un phénoméne de compensation de la pronation de 1’avant-pied
et de la verticalisation du premier métatarsien par un effet dit tripode (3, 35).
Enfin, la déformation en équin s’explique par la perte du tibial antérieur avec
perte des capacités de flexion dorsale tibiotarsienne et un enraidissement puis

rétraction des muscles fléchisseurs plantaires de la cheville (3).
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Chapitre 3 : Conséquences fonctionnelles

Le retentissement de ces déformations est varié et met en jeu le pronostic

fonctionnel du patient CMT.
3.1 Douleurs du pied et de la cheville

Elles ont deux grandes origines : les douleurs neuropathiques et les douleurs
lices aux déformations neuro-orthopédiques.

Les douleurs liées aux déformations neuro-orthopédiques sont principalement
causees par des douleurs articulaires mécaniques en lien avec les lésions
dégénératives précoces des articulations et par les conflits cutanés. Ces conflits
peuvent survenir avec la chaussure créant ainsi des plaies de frottement pouvant
étre a 1’origine de surinfections, ou de durillons. Les durillons ou les plaies sont
fréqguemment situes en regard des articulations interphalangiennes proximales
et/ou en regard du bord externe du pied. A cela s’ajoutent les conflits liés a la
mauvaise répartition de 1’appui au sol pouvant étre a I’origine de durillons
d’hyperappui tres douloureux. lls sont frequemment situés en regard de la téte
du 1° métatarsien et dans une moindre mesure au niveau de la téte du 5°™

métatarsien.

A notre connaissance il n’y a pas d’étude qui évalue spécifiquement les
douleurs niées aux déformations neuro-orthopédiques du pied dans la maladie
de Charcot-Marie-Tooth. Les études disponibles évaluent de maniére globale la
douleur chronique et tous soulévent la problématique non résolue de la
distinction des douleurs primairement neuropathiques des douleurs par exces de
nociception en lien avec les troubles orthopédiques (48-51). En 1998, Carter et
al. rapportent un taux de douleur de 71 % chez les patients CMT (617 sujets)
dont 50 % de douleur de chevilles, 46 % de douleur d’orteils et 44 % de douleur
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de pieds (48). Une étude prospective, incluant 52 patients, réalisée par
Gemignani et al. en 2004, rapporte un taux de douleurs par exces de nociception
de 46 % (mais la localisation n’est pas détaillée) versus un taux de douleurs
neuropathiques de 11 %. Il est intéressant de noter que le taux de douleurs par
exces de nociception passe a 71 % pour le sous type CMT1A (49).

Enfin une étude francaise récente prospective, incluant 50 patients, réalisée en
2012 par Ribére et al. a conclu a des résultats nettement différents : 66 % des
patients présentent des douleurs, d’intensit¢é modérée, de localisation
préférentiellement distale et symétrique. Les douleurs sont majoritairement

d’origine neuromusculaire (62,5 %) (52).
3.2 Instabilité latérale de cheville

L’instabilité latérale de cheville est une plainte tres fréquente, rapportée par
72 % des patients (53). Dans le cadre de la pathologie elle a principalement trois
origines : les deformations neuro-orthopediques, les troubles sensitifs
(proprioceptifs et superficiels) et la faiblesse musculaire en particulier du court
fibulaire. Rose et al. en 2015, ont cependant montré que I’instabilité de cheville
paraissait corrélée de maniére plus importante aux deformations du pied
(coefficient de corrélation de Pearson r=0,69) qu’aux troubles de 1’équilibre
(r=0,50) (54).

L’instabilité latérale de cheville a comme conséquence des risques accrus de
traumatismes de cheville (entorse), de chutes, et une restriction de participation

importante dans les activités sportives et dans la mobilité.
3.3 Troubles de 1’€quilibre

IIs s’expliquent également de manicre plurifactorielle par les troubles de
sensibilité proprioceptive et superficielle, la faiblesse musculaire et les

déformations neuro-orthopédiques avec une modification de la répartition des
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appuis. Une étude récente realisée en 2016 par Tozza et al. a cherché a
déterminer dans quelle mesure ces trois facteurs étaient impliqués dans les
troubles de I’équilibre posturaux. Les résultats étaient en faveur d’une part
prépondérante de la faiblesse musculaire plutot que les troubles sensitifs et les
déformations neuro-orthopédiques (55).

Une étude pilote trés récente publiée en mai 2016 par Eichinger et al. rapporte
une diminution de la confiance du patient CMT en son équilibre et une

augmentation du nombre de chutes.
3.4 Troubles de la marche

De méme que la plupart des incapacités développées par le patient CMT, ils
résultent a la fois du deéficit sensitif, du déficit moteur et des déformations
neuro-orthopédiques. Les troubles de la marche du patient CMT comportent en
général selon des degrés qui peuvent étre variables : steppage, défaut de flexion
plantaire, varus du pied, recurvatum de genou voire défaut de flexion de hanche
(36, 41, 56-58).

Newman et al. en 2007, ont rapporté des données d’Analyse Quantifiée de la
Marche de 16 patients (agés de 8 a 52 ans) montrant un déficit de dorsiflexion
passive de cheville et une flexion plantaire augmentée en phase de contact
initial, un déficit de flexion plantaire en fin de phase d’appui et un déficit de
dorsiflexion en phase oscillante et une supination excessive du pied. A ces
anomalies distales étaient également associés une rotation interne excessive du
genou, une tendance au recurvatum de genou (phase d’appui), une rotation
externe de hanche excessive et un défaut d’adduction de hanche (phase d’appui)
(57). La méme année Don et al. effectuent une étude similaire dans 1’objectif de
mettre en évidence différents types de marche de patient CMT : ils proposent
deux modeles: un modéle de marche ou le steppage prédomine avec une

longueur de pas relativement préservée trés consommatrice d’eénergie et un
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modéle de marche plus ataxique avec un polygone de sustentation élargie,
nettement plus lente mais moins consommatrice d’énergie avec un meilleur

temps de récupération.
3.5 Chaussage & Esthétique

De notre expeérience les problématiques de chaussage sont récurrentes chez les
patients CMT. Au fur et a mesure que les déformations se développent il
devient de plus en plus difficile d’utiliser des chaussures du commerce du fait
des conflits cutanes récurrents, le choix de chaussures utilisables devient alors
de plus en plus réduit et le patient ne peut plus porter des chaussures dont
I’aspect lui convienne.

Par ailleurs plus les déformations s’installent et plus ’aspect esthétique et la
confrontation au regard des autres peuvent devenir sources d’altérations de la
qualité¢ de vie et de conséquences psychologiques en particulier a 1’age de
I’adolescence et du jeune adulte. Il n’y a pas d’étude qui évalue I’impact du
retentissement esthétique de la pathologie. L’étude de Johnson et al. évoque
I’altération de I’image de soi comme facteur d’altération de la qualité de vie
mais aucun détail n’est précisé sur les causes de cette altération de 1’image de

soi (29).

20



Chapitre 4 : Prise en charge

4.1 Prise en charge rééducative

Elle doit intervenir précocement dans la prise en charge selon plusieurs
modalités. La prise en charge en Kkinésithérapie habituellement proposée
comporte en genéral des exercices d’étirements afin de prévenir
I’enraidissement des articulations, du renforcement musculaire adapté a la
fatigabilité musculaire du patient, un travail de la marche, un travail de
I’équilibre, un travail de prévention des chutes, un développement de stratégies
de compensation, une éducation thérapeutique et un réentrainement a 1’effort
(59, 60). Selon les besoins, les possibilités du centre et les appétences du
patient, elle peut s’cffectuer selon diverses modalités: travail a sec,
balnéothérapie, autoprogramme de rééducation, prise en charge intensive en
centre sur quelques semaines.

Compte tenu du risque important de rétractions tendineuses, le travail sur le
maintien des amplitudes articulaires est un point central de la prise en charge du
patient CMT (61, 62).

Par ailleurs le patient doit étre encouragé a pratiquer un exercice physique
régulier. Une revue systématique de la littérature réalisée en 2015 sur ce sujet
conclut a un effet significatif sur la force musculaire, les performances
fonctionnelles et les capacités d’adaptation physiologique a 1’effort. Elle

souleve €galement la problématique de I’absence d’¢tude a haut niveau de

preuve (63, 64).
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4.2 Appareillage

Le recours a I’appareillage est fréquent dans la pathologie.

4.2.1. Orthéses suropédieuses de marche

Elles sont tres régulierement proposées pour compenser le déficit de
dorsiflexion de la cheville et ameliorer sa stabilité latérale. Guillebastre et al. en
2011, ont realise une étude incluant 26 patients CMT et comparant cliniquement
trois groupes: port de chaussure ordinaire vs. port d’orthése suropédieuse
élastique vs. port d’orthése suropédieuse en plastique. Les résultats ont montre
que le port d’une orthése suropédieuse en plastique permet d’améliorer
partiellement la marche et 1’équilibre postural tandis que les ortheses élastiques
n’ont qu’un effet dynamique sur la marche (65).

Une étude italienne s’est intéressée a la compliance des patients CMT au port
des orthéses et concluait que la compliance était pauvre. Les motifs évoqueés
¢taient 1’inconfort, le faible bénéfice ressenti et le fait que le port d’orthése

souligne leur handicap aux yeux de la société (66).

4.2.2. Orthéses suropédieuses de posture

En 2010, Rose et al. publient une étude incluant 30 patients suggérant que le
port d’attelles de nuit pendant 4 semaines permet d’améliorer la dorsiflexion du
pied (62). Cette étude sera contredite par un essai croisé randomisé (14 patients)
publié par Refshauge et al. en 2006 qui rapporte des résultats non significatifs
(67). A I’heure actuelle le port d’orthése de posture ou non dans le CMT ne fait
pas consensus et les pratiques different selon les équipes.
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4.2.3. Semelles orthopédiques

Elles ont ’avantage d’étre tres discrétes. Elles sont fréquemment utilisées dans
le cadre des déformations orthopédiques du pied CMT. Wegener et al. en 2016
réalisent une étude incluant 8 patients agés de 31 a 68 ans montrant que les
ortheses plantaires sensorimotrices améliorent le confort, la répartition des
appuis et induisent une modification des parametres cinématiques et cinétiques

a la marche (68).
4.2.4. Chaussures orthopédiques

Elles sont proposées lorsque les chaussures du commerce ne permettent plus
d’éviter les différents conflits cutanés et d’assurer une stabilité suffisante. A
notre connaissance, a part des études de cas (69, 70), aucune étude de série de

patients n’a été réalisée sur le sujet.

4.3 Prise en charge chirurgicale

Lorsque la prise en charge adaptative ne suffit plus, un traitement chirurgical
peut-étre propose. Il existe plusieurs types de gestes chirurgicaux que 1’on doit

en général combiner pour obtenir un pied a plat stable.

4.3.1. Les différents gestes chirurgicaux

Gestes de rééquilibrages tendineux et aponévrotiques

Il y a dans un premier temps ce qui est appelé dans la littérature anglo-saxonne
« soft tissue procedures ». Ce sont des gestes de rééquilibrages portants sur les
structures tendineuses et aponévrotiques. Il y a les aponévrotomies
(principalement I’aponévrotomie plantaire), les ténotomies allongements (en

général du tendon achilléen, du long fléchisseur des orteils, etc.) et les transferts
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tendineux : du long fibulaire sur le court fibulaire ou sur le triceps, du tibial
postérieur sur le triceps ou sur le dos du pied, du long extenseur de 1’hallux sur
le 1*" métatarsien, du long fléchisseur des orteils sur le triceps, plus rarement du

3éme

tibial antérieur sur la base du métatarsien ou sur le cuboide.
Ostéotomies
A cela peut s’ajouter une ou plusieurs ostéotomies par exemple une ostéotomie

d'horizontalisation du premier métatarsien ou une ostéotomie calcanéenne.

Arthrodese

Elle devient nécessaire lorsque la déformation est a un stade avancée avec une
arthrose importante de I’arriere-pied et des deformations fixées dont la
correction ne pourra espérer étre obtenue par ostéotomie. Il s’agit en général
d’une double arthrodése de ’arriere-pied (fusion des articulations subtalienne,
talonaviculaire et calcanéocuboidienne) encore appelée « triple arthrodese »
dans la littérature anglo-saxonne (triple arthrodése rappelant que I’articulation
est fixée dans les trois plans de I’espace). L’inconvénient majeur de cette
procédure est la perte de mobilité du pied qui s’ensuit.

A un stade trés avancé des déformations, la double arthrodese ne suffit plus et
I’arthrodése de cheville doit étre proposé€e. A notre connaissance aucune série
récente n’a été publiée sur le sujet, I’arthrodése de cheville demeurant une

procédure de sauvetage pour la plupart des auteurs.

4.3.2. Les indications opératoires

La question de la stratégie chirurgicale a adopter fait débat depuis de longues

années.
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En 1950, Jacobs et Carr décrivent une technique chirurgicale pour les patients
CMT associant un allongement du tendon d’Achille, une aponévrotomie
plantaire et une double arthrodese (triple arthrodése dans le vocabulaire anglo-
saxon) de Lambrinudi associée dans certains cas a des transferts du tibial
antérieur et/ou postérieur (71). Se pose la question de savoir si des gestes de
rééquilibrages effectués tant que les deformations sont réductibles permettent de
prévenir la nécessité de recours a une double arthrodese. Levitt et al. dans leur
publication de 1973, concluent que les procédures autres que la double
arthrodése permettent peut-étre de reculer la nécessité de la double arthrodeése
mais ne permettent pas de 1’éviter (72) ce qui sera contredit par la publication de
Roper et al. en 1989, (73) qui retrouvent un maintien de I’efficacité en moyenne
14 ans apres I’intervention.

L’objectif d’éviter si possible ou bien de retarder au maximum le recours a la
double arthrodése fait en effet relativement consensus : en 1988, Medhat et al.
ont insisté dans leur publication sur les risques de complications de la double
arthrodése (74). Wukich et al. en 1989 ont publié une étude rétrospective
incluant 22 adolescents rapportant un taux de satisfaction, a environ 12 ans de la
chirurgie, de 88 % mais des résultats objectivement satisfaisants pour seulement
32 % des patients seulement (75). Wetmore et al. la méme année, ont publié une
étude menee sur 31 chirurgies effectuées chez 16 patients agés de 15 ans en
moyenne. Les résultats rapportés étaient nettement moins satisfaisants :
seulement 24 % des patients rapportaient un bon résultat a long terme. Pour
47 % d’entre eux le résultat était insuffisant avec une nette perte du bénéfice
fonctionnel. 6 arthrodeses de chevilles avaient été nécessaires. Des signes
radiographiques de dégénérescence des articulations de cheville et du médio-
pied étaient présents chez 23 patients (76).

Par ailleurs plusieurs études menées a long terme sur des patients non CMT
ayant subi une double arthrodése de 1’arriere-pied ont montré la survenue
secondaire d’arthrose de cheville (77, 78).
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Plus récemment des études ont été publiées sur des séries de patients benéficiant
de gestes de rééquilibrages tendineux et aponévrotiques associés a des
ostéotomies. Ward et al. ont publié en 2008 une étude portant sur 25 patients
(41 chirurgies) agés de 8 a 25 ans opérés d’une intervention associant
ostéotomie d’horizontalisation du premier métatarsien, transfert du long
fibulaire sur le court fibulaire, aponévrotomie plantaire, transfert de 1’extenseur
de I’hallux sur la téte du 1% métatarsien et dans certains cas transfert du tibial
antérieur sur le cunéiforme latéral. Sur une moyenne de durée de suivi de 26 ans
aucune reintervention pour double arthrodése n’a été nécessaire bien que 7
patients (8 chirurgies) ont dd recourir a une reprise chirurgicale pour récidive
des déformations (79). Leeuwesteijn et al. en 2010, ont publié une série de 33
patients (52 chirurgies) agés en moyenne de 28 ans bénéficiant de gestes de
rééquilibrage tendineux et aponévrotiques associé a une ostéotomie
d’horizontalisation du premier métatarsien pour un pied creux fixé avec un tarse
encore réductible. Sur une durée de suivi moyenne de 4,8 ans, il y a eu 2
reprises chirurgicales pour double arthrodése, parmi les 52 chirurgies (80).
Faldini et al. ont publié en 2015 une série de 24 chirurgies reéalisées chez des
patients agés de 14 a 28 ans comprenant aponevrotomie plantaire, ostéotomie du
médiotarse, ostéotomie d’horizontalisation du premier métatarsien, transfert du
long extenseur de ’hallux sur le 1% métatarsien. Les résultats ont été bénéfiques
a 6 ans sans reprise et sans progression arthrosique des articulations (81). A cela
s’ajoutent plusieurs publications de quelques cas montrant les bons résultats
d’une chirurgie réalisée a un stade relativement précoce des déformations

(déformations réductibles, absence de Iésions osseuses dégenératives) (82-84).

La stratégie actuelle reconnue est donc d’intervenir relativement tot avant que
les déformations ne soient fixées afin de rééquilibrer les contraintes sur les
articulations et prevenir les déformations. Malheureusement, la necessité de

recours a une double arthrodése n’est pas évitable dans une bonne partie des cas
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soit en raison d’une récidive des déformations en lien avec une évolution
Importante de la pathologie soit parce que le patient consulte pour une prise en
charge chirurgicale trop tardivement. Dans le cas de recours a une double
arthrodese, le pied creux CMT est particulier puisqu’en plus du risque
d’arthrose précoce des articulations adjacentes, la pathologie continuera a
évoluer apres la chirurgie. Les désequilibres persisteront et péseront sur
I’arthrodése. Dans 1’objectif de prévenir la récidive de la déformation, la
survenue d’arthrose précoce, voir la nécessité de reprise de la double arthrodese,
il est trés important d’associer a la double arthrodése des gestes de réequilibrage
y compris des transferts tendineux, visant a rééquilibrer les contraintes qui

péseront sur celles-ci (84).

4.3.3. L’évaluation préopératoire

Il s’agit donc d’une chirurgie fonctionnelle complexe ou 1’évaluation
préopératoire est tres importante et requiert une bonne expérience chirurgicale
de la part de I’opérateur. Il convient en effet d’évaluer tres précisément un
certain nombre de parametres.

Dans notre service la premiére partie de I’évaluation comporte un interrogatoire
détaillé axé sur les plaintes fonctionnelles du patient et les objectifs attendus de
la chirurgie. L’interrogatoire s’intéresse €galement de facon importante aux
facteurs sociaux et environnementaux.

On procéde ensuite a 1’examen clinique (3, 35, 85, 86): les déformations
constatées sont repertoriées en charge et en decharge et les amplitudes
articulaires sont mesurées au goniometre. Il est nécessaire d’évaluer avec
attention le caractere réductible ou non des déformations observées. Le test de
Coleman est classiquement décrit pour déterminer le caractere réductible ou non
du varus d’arriere-pied (35, 85, 86). Ce test consiste a placer le pied du patient

sur un bloc de bois (2 & 4 cm d’épaisseur) en laissant le 1%, 2" et 3*™
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métatarsien dans le vide tandis que tout le talon repose sur le bloc. Si le varus se
corrige, on peut alors conclure qu’il est réductible et que la correction de
I’avant-pied devrait permettre de réduire le varus. Si en revanche le varus ne se
corrige pas alors soit il est fixé, soit il n’est pas causé par la pronation de
I’avant-pied (moins fréquent dans le CMT).

Le déficit moteur des différents groupes musculaires est ensuite testé et un
examen neurologique s’axant sur les troubles sensitifs superficiels et
proprioceptifs doit venir compléter 1’évaluation orthopédique. Enfin les troubles
de la marche du patient sont également détaillés, avec une attention particuliére
portée au genou : I’instabilité du patient pouvant également étre liée a un défaut
de verrouillage du genou.

Des radiographies ou éventuellement un scanner sont ensuite réalisés pour
¢valuer I’état des articulations.

A T’aide de ces données, il convient d’établir le mécanisme des déformations
constatées et de déterminer a quel degré les deformations observées sont
responsables de la plainte fonctionnelle du patient dans la mesure ou le patient
présente a la fois des déformations, un déficit musculaire et des troubles
sensitifs notamment proprioceptifs. L’intervention chirurgicale ne pouvant bien
évidemment prétendre restaurer completement toutes les fonctions du pied, il
est alors primordial d’accorder alors un temps important de discussion et
d’explication au patient afin de fixer avec lui un ou plusieurs objectifs
fonctionnels précis, correspondants au projet de vie du patient et raisonnables a
atteindre. On parle alors de contrat fonctionnel. Dans notre service les objectifs
régulierement fixés avec le patient sont : la possibilité d’utiliser des chaussures
du commerce (et non des chaussures orthopédiques), la possibilité de marcher
pieds nus, la réduction de I’instabilité latérale et la diminution de la fréquence
des entorses, la diminution de I’accrochage du pied et de 1’équin, la réduction

des douleurs.
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Partie 3 : Mise en perspective et étude scientifique

Chapitre 1 : Mise en perspective

Le pronostic fonctionnel est ’enjeu principal pour le thérapeute puisque le
pronostic vital n’est que trés rarement atteint et qu’il n’existe aucun traitement
curatif. Le traitement des déformations neuro-orthopéediques du pied dans le
cadre de la maladie de Charcot-Marie-Tooth est une problématique complexe
impliquant un travail multidisciplinaire important faisant intervenir, selon des
degrés divers, le médecin de Meédecine Physique et Réadaptation, le
kinésithérapeute, I’orthoprothésiste, le podologue et le chirurgien orthopédiste.
La bonne prise en charge chirurgicale de ces déformations comporte plusieurs
défis : savoir poser 1’indication opératoire au bon moment, définir les objectifs
fonctionnels a atteindre avec le patient (contrat fonctionnel) de maniére réaliste,
effectuer une évaluation préopératoire rigoureuse permettant d’établir en quoi
les deformations et les déficits moteurs observés sont responsables de la plainte
fonctionnelle du patient, et enfin définir le geste chirurgical a effectuer.

Dans notre centre, ces chirurgies sont régulierement pratiquées et plusieurs
constats ont pu étre évoqués. Tout d’abord le nombre d’études relatives a cette
chirurgie reste faible. Un second constat est que les études disponibles étudient
un type de geste en particulier (par exemple double arthrodese ou transfert du
tibial postérieur sur le dos du pied) mais aucune n’étudie I’efficacité de la
chirurgie de ces déformations de maniére plus globale c’est-a-dire de tout le
processus consistant a 1’évaluation préopératoire, le choix du geste et enfin sa
réalisation. Par ailleurs il s’agit pour la plupart de populations de patients

relativement jeunes n’étant pas forcément représentative de 1’ensemble des
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patients CMT. Un troisiéme constat dans notre service est I’important taux de
patients se présentant a la consultation ayant déja été opérés de double
arthrodése ou bien de gestes de libération aponévrotique et tendineuses sans
transferts tendineux associés ce qui laisse a penser que les contraintes n’ont pas
été suffisamment rééquilibrées.

Pour toutes ces raisons, nous avons choisi de réaliser une étude dont 1’objectif
était I’évaluation fonctionnelle de I’efficacité a moyen terme et du risque de
survenue de complication de la chirurgie des déformations neuro-orthopédique

du pied dans le cadre de la maladie de Charcot-Marie-Tooth.
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Chapitre 2 : Matériel et Méthodes

Il s’agit d’une étude rétrospective, ouverte et monocentrique. Les patients ont
été inclus dans I’étude de 2005 a 2012. Les critéres d’inclusion €taient : un
diagnostic confirmé de CMT par un neurologue, une intervention chirurgicale
programmée pour des déformations neuro-orthopédiques en lien avec la
pathologie de CMT. Etaient exclus les patients pour lesquels ’intervention
portait uniquement sur les griffes d’orteils.

Un recueil des données concernant les caractéristiques des patients a été
effectue. Ont été recueillis: 1’age, le sexe, les antécedents médicaux et
chirurgicaux, ainsi que le contrat fonctionnel. Le contrat fonctionnel était les
objectifs de la chirurgie convenus entre le patient et le chirurgien. Ces objectifs
étaient definis en fonction des possibilités chirurgicales compte tenu des
déformations observées et des attentes du patient et de son entourage.

La Goal Attainment Scaling (GAS) selon la méthode de Kiresuk et al. (87, 88)
a ¢été choisie comme échelle d’évaluation car elle est adaptée pour cette
chirurgie ou I’objectif varie en fonction du patient. Elle permet de retenir
comme critére d’efficacité 1’objectif fonctionnel fixé par le patient. Les patients
devaient donc choisir un objectif principal et de 0 a 2 objectifs secondaires.

Les objectifs principaux proposes étaient : 1’instabilité latérale de la cheville, la
lutte contre le steppage, I’amélioration du chaussage ou de la marche pieds nus,
les douleurs en lien avec les déformations (douleurs mécaniques ou douleurs de
conflit cutané avec la chaussure). Les objectifs secondaires proposés
comprenaient les mémes items que pour 1’objectif principal (sans redondance
possible) ainsi que la fatigabilité et la vitesse de marche. Le score GAS initial

pré-chirurgical a été fixé a -1.

En post chirurgical immédiat (jusqu’a la sortie d’hospitalisation et 3 mois
apres) étaient répertoriées la survenue d’éventuelles complications.
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Une évaluation téléphonique a ensuite été effectuée entre mars et juin 2016
(soit en moyenne 7 ans aprés 1’intervention). Pour chaque objectif, le patient
devait dire si 1’objectif était : atteint (score GAS a 0), atteint avec un résultat
légerement supérieur a ce qu’il attendait (score GAS a +1), atteint avec un
résultat nettement supérieur a ce qu’il attendait (score GAS a +2), non atteint
(score GAS a -1), non seulement non atteint mais avec un résultat nettement
moins bien que ce qui était attendu (score GAS a -2).

Lors de cet entretien téléphonique, était également demandé au patient
d’évaluer rétrospectivement 1’efficacité¢ de 1’intervention (& I’aide de la GAS)
un an apres la chirurgie.

Conformément a la methode décrite par Kiresuk et al. (87, 88), la quantification
de la réussite de la chirurgie se faisait a I’aide du calcul d’un T-score pour
chaque patient. Le T-score, calculé a 1’aide d’une formule mathématique
complexe, permet de transformer les scores bruts des échelles individuelles en
une seule valeur numérique par patient pour y appliquer ensuite des statistiques.
Lors du calcul du T-score les objectifs peuvent étre pondérés (selon
I’importance et la difficult¢ de D’objectif et/ou la probabilit¢ d’atteindre
I’objectif). L objectif principal a donc été pondére par un facteur 3 tandis que
les objectifs secondaires étaient pondérés d’un facteur 1.

On admet en général que I’interprétation clinique du T-score est la suivante :
I’objectif est atteint pour un T score = 50, I’efficacité est Iégeérement supérieure
a ce qui €tait attendu pour un T score compris entre 51 et 60, 1’efficacité est
bien meilleure que prévue pour un T-score supérieur a 60, I’efficacité est moins
bonne que prévu pour un T-score compris entre 40 et 49, ’efficacité est bien
moins bonne que prévu pour un T-score inférieur a 40.

L’amélioration du T-score en post-chirurgie était analysée a 1’aide d’un test

statistique standard (test de Wilcoxon signe).
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Chapitre 3 : Résultats

Les patients ont été inclus entre 2005 et 2012 selon les critéres développés ci-
dessus. Le nombre de sujets inclus était de 51 soit un total de 75 chirurgies
(47 % des patients ont été opérés des 2 pieds, soit en un méme temps opératoire
soit en deux temps). Les caractéristiques de la population, des antécédents

chirurgicaux et des chirurgies réalisées sont résumées dans le tableau 1.

Sexe Femme Homme Total
28 47 75
37,3% 62,7 % 100 %
43,1 37,8 39,8
20,1 15,6 15,6
78,3 65,2 78,3
17,5 16 16,6
Antécédents chirurgicaux NB chirurgies %
Pas d'ATCD de double arthrodéese 15 20 %
ATCD de double arthrodése 13 173 %
Pas d'ATCD de double arthrodese 47 62,7 %
Total 75 100 %
Type de chirurgies NB chirurgies %
Pas de transfert associé 6 8,0%
Pas de transfert associé 7 9,3%
Transfert associé 38 50,7 %
TP 36 48,0 %
TP+LF 1 1,3%
LF 1 1,3%
Pas de transfert associé 12 16,0 %
Transfert associé 12 16,0 %
TA 1 1,3%
TP 7 9,3%
TP+LFCO 2 2,7%
LF+EH 2 2,7%
Total 75 100 %

Tableau 1 : Caractéristiques de la population

NB = nombre ; ATCD = antécédent ; TA= tibial antérieur transféré sur la base du 3
métatarsien; TP = tibial postérieur transféré sur le dos du pied ou sur le triceps sural ;
LF=long fibulaire transféré sur le triceps sural LFCO= long fléchisseur commun des
orteils transféré sur le triceps sural ; EH = extenseur propre de I'hallux transféré sur la
téte du premier métatarsien.

eme
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Sur les 75 chirurgies, il y eu 18,7% d’effets indésirables bénins a 3 mois
postopératoire. Le détail est résumeé dans le tableau 2. Il n’y pas eu de

complication grave.

Types de complications NB chirurgies

douleur

douleur et cedeme
cedeme et complications cutanées

douleur et hématome

Total général 14 18,7%

Tableau 2 : Complications a 3 mois post-opératoire

Les chirurgies étant réalisées entre 2005 et 2016, 1’évaluation téléphonique en
2016 survenait en moyenne a 7,4 ans de la chirurgie (écart type : 1,4). Vingt-
cing patients ont pu étre joints soient 37 chirurgies.

Les différents objectifs principaux et secondaires choisis par les 25 patients qui

ont pu étre joints sont résumés dans le tableau 3.
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Objectif principal NB chirurgies %
Instabilité latérale 12 32,4%
Equin, steppage 15 40,5 %
Douleurs 8 21,6 %
Chaussage, marche pieds nus 2 5,4%
Total 37 100 %
Objectifs secondaires NB chirurgies %
Instabilité latérale 8 19 %
Equin, steppage 4 9,5%
Douleurs 12 28,6 %
Chaussage, marche pieds nus 14 33,3%
Vitesse de marche, fatigabilité 4 9,5%
Total 42 100 %
NB d'OBJ choisi(s) NB chirurgies %
OBJ principal seul 7 18,9 %
OBJ principal + 1 OBJ secondaire 18 48,6 %
OBJ principal + 2 OBJ secondaire 12 32,4%
Total 37 100 %

Tableau 3 : Résumé des différents objectifs choisis avec les patients

NB = nombre ; OBJ = Objectif.

Le T-score était augmenté de maniére significative (p<0.001) par rapport au T-
score initial. Pour 24 chirurgies, on obtient un T-score > 50 soit un objectif
atteint pour 64,9 % des chirurgies. L’efficacité de la chirurgie était méme
estimée comme meilleure que prévue pour 40,5 % des chirurgies (T-score > 51
pour 15 chirurgies). Enfin, il y avait 35,1 % des chirurgies (13/37) pour
lesquelles les patients estimaient que le résultat était bien meilleur que prévu (T
score > 60). L’efficacité €tait estimée moins bonne que prévu pour 13 chirurgies
(35,1 %) et bien moins bonne que prévue pour 7 chirurgies (18,9 %). Parmi les
raisons d’inefficacité de la chirurgie les patients rapportaient la persistance ou la

récidive de I’instabilité en lien avec 1’avancée de la maladie (3 chirurgies).
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Le T-score rétrospectif a 1 an était également amélioré de maniére nettement
significative (p<0,001). On constate que pour 29 chirurgies, on obtient un T-
score > 50 soit un objectif atteint pour 78,4 % des chirurgies. L’efficacité de la
chirurgie était méme estimée comme meilleure que prévue pour 48,6 % des
chirurgies (T-score > 51 pour 18 chirurgies). Enfin pour 43,2 % des chirurgies
(16/37) le patient estimait que le résultat était bien meilleur que prévu (T score
> 60). L’efficacité était estimée moins bonne que prévu pour 8 chirurgies

(21,6 %) et bien moins bonne que prévue pour 5 chirurgies (13,5 %).

Un test de comparaison des T-score en 2016 vs T-score a 1 an montrait une

baisse statistiquement significative (p=0,017).

Les résultats obtenus sont résumés dans le tableau 4.

T-score
moyen initial

m 56,16  (p<0,001) 52,92  (p<0,001)

T-score moyen a1 an T-score moyen 2016

T-scorealan T-score 2016
NB . NB .
chirurgies ° chirurgies
T-score 2 50 29 78,4 % 24 64,9 %
T-score 2 51 18 48,6 % 15 40,5 %
T-score > 60 16 43,20% 13 35,10%
T-score < 50 8 21,60% 13 35,10%
T-score < 40 5 13,50% 7 18,90%

Tableau 4 : Résumé des résultats obtenus
NB = nombre
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Les causes d’inefficacité de la chirurgie et les complications rapportées par les

patients sont résumées dans le tableau 5.

Motif a 1 an* . NB .
chirurgies
persistance trébuchage 1
mauvaise adaptation au nouveau schéma de marche 2
persistance instabilité 4
récidive rapide des douleurs et de l'instabilité 1
Total 8

NB
chirurgies

Motif 2016**

récidive des troubles en lien avec une aggravation de la

maladie 2
récidive des douleurs en lien avec une polyarthrose 1
généralisée

récidive des douleurs et apparition instabilité suite au )
transfert

Total 5

Complications de la chirurgie

chirurgies

apparition instabilité suite au transfert du long fibulaire 2

Tableau 5 : Résumé des causes d'inefficacité de la chirurgie et des
complications évoquées par les patients lors de l'interrogatoire
téléphonique.

NB = nombre.

* Motif d'inefficacité évoqué par le patient lors de I'interrogatoire
téléphonique expliquant un T-score dés 1 an < 50

** Motif d'inefficacité évoqué par le patient lors de I'interrogatoire
téléphonique effectué en 2016 (T-score < 50 en 2016 mais T-score a 1
an 2 50)

A distance de la chirurgie (lors de 1’évaluation téléphonique de 2016), une
patiente rapportait une complication sur les deux pieds : I’apparition d’une
instabilité latérale de cheville suite a un transfert bilatéral du long fibulaire.
Il 'y a eu deux reprises chirurgicales au total. Une arthrodese de cheville pour
des douleurs de pseudarthrose invalidantes et une reprise pour gestes de

libération tendineux supplémentaires.
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Chapitre 4 : Discussion

Ces résultats montrent donc que la chirurgie fonctionnelle du pied Charcot-

Marie-Tooth est efficace et sans risque de complication grave.

L’étude des caractéristiques de la population de cette Série aux critéres
d’inclusion larges révele que pour 37,3 % des cas, il s’agissait d’une reprise
chirurgicale. Cela n’est pas étonnant car 1’age moyen de notre population
(environ 40 ans) est plus avancé comparé aux autres études que 1’on retrouve
dans la littérature (environ 15 a 28 ans (75, 76, 79 — 81)). Parmi ces 38 % il y en
avait 18 % pour lesquelles il s’agissait d’un antécédent de double arthrodeése
avec pas ou peu de gestes de réequilibrage tendineux associées. La maladie de
Charcot-Marie-Tooth est une maladie évolutive avec des contraintes sur les
articulations qui évoluent au fil des années. Ce nombre important de reprises
chirurgicales met en lumiere I’'importance d’associer systématiquement aux
doubles arthrodeses des gestes de rééquilibrage tendineux avec transfert si
besoin afin de répartir les contraintes qui péseront sur celle-ci et d’éviter la

récidive de la déformation.

Cette étude met en lumiére également la grande diversité des types de chirurgies
proposées, chaque chirurgie est spécifique du patient, de ses déformations et de
ses objectifs. Il est donc extrémement important que [’évaluation pré
chirurgicale soit de trés bonne qualité : il faut non seulement faire le diagnostic
précis des déformations présentées par le patient, mais établir également leurs
mécanismes et repérer les déséquilibres de contraintes qui s’exercent sur
I’articulation afin de pouvoir effectuer un rééquilibrage des contraintes sur
I’articulation méme lors de la fixation de celle-ci par double arthrodese. Il
convient de donner un objectif a la chirurgie et de passer un contrat avec le
patient : disparition des entorses, marche pieds nus, etc. Il est a noter que

I’examen clinique doit étre trés précis dans la mesure ou il doit déméler en quoi

38



les déformations du pied sont responsables de la géne fonctionnelle exprimée

par le patient.

L’étude montre que le T-score est augmenté de maniere nettement significative
a en moyenne 7 ans apres la chirurgie. Dans 1’esprit d’une analyse des résultats
cliniquement pertinente il convient de regarder dans quelle tranche le T-score se
situe. On peut donc dire que 1’objectif fixé par le patient et le thérapeute est

atteint dans 64,9 % a en moyenne 7 ans de la chirurgie.

Le T-score calculé un an apres la chirurgie a 78,4 % révele que pour 3 patients
I’efficacité semble s’étre dégradée a distance de la chirurgie, il s’agissait pour
I’'un des patients (1 chirurgie) de douleurs d’arthrose généralisée chez un patient
agé ; pour un deuxiéme patient (2 chirurgies) d’une aggravation importante de
la pathologie avec notamment aggravation des troubles sensitifs. En revanche
pour le dernier des 3 cas concernés (2 chirurgies), le patient rapportait une
instabilité latérale en lien avec le transfert bilatéral du long fibulaire. Il est
intéressant de noter que cette instabilité est apparue a distance de la chirurgie et
non pas immédiatement aprés suggerant possiblement une part d’évolution de la

maladie responsable de cette instabiliteé.

Cette étude retrouve 5 % de reprise chirurgicale ce qui est un taux comparable
aux autres études de la littérature. La maladie de Charcot-Marie-Tooth étant une
pathologie évolutive il semble en effet difficile de s’affranchir totalement d’un
certain nombre de récidives des troubles, au vu des techniques utilisées a ce
jour, principalement I’instabilité qui peut réapparaitre suite a 1’aggravation des

troubles de proprioception.

Cette étude comprend quelques limites. 11 est clair que s’agissant d’une
évaluation téléphonique les résultats sont soumis a la subjectivité du patient et a
sa capacité de compréhension. Le patient CMT ne développe cependant pas de
trouble cognitif et est donc fiable a I’interrogatoire. Pour des études ultérieures

il faudrait y associer un suivi clinique et paraclinique plus standardisé avec
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notamment une méthode de mesure précise de 1’objectif ce qui n’a pas pu étre
réalisé ici. Par ailleurs I’évaluation rétrospective a un an n’est pas strictement
validée pour la Goal Attainment Scaling. Le T-score a un an est donc a
interpréter avec prudence. Néanmoins il nous a paru pertinent d’évaluer le
mieux possible les causes de hon maintien des objectifs a moyen terme. Enfin la
derniére limite de cette étude est le nombre de patients perdus de vue qui est
relativement important mais qui reste acceptable compte tenu de la durée de

suivi des patients.

Les forces de I’étude sont ses critéres d’inclusion large, permettant de penser
que la population étudiée est représentative de la population de patients CMT
adultes francais, le nombre important de patients étudiés (a notre connaissance il
s’agit de la plus importante série de patients étudiee sur le sujet), et le choix
d’évaluer le patient en fonction de I’atteinte ou non de ses objectifs. Le choix de
la Goal Attainment Scaling permet en effet une évaluation plus spécifique a
chaque patient car elle permet d’utiliser un critere d’efficacité spécifique de

chaque patient ce qui est particulierement pertinent pour ce type de chirurgie.
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Conclusion

La prise en charge chirurgicale des déformations neuro-orthopédiques du pied
dans le cadre de la maladie de Charot-Marie-Tooth comporte plusieurs
challenges que sont I’évaluation clinique du patient, I’'information et la
discussion pour établir le contrat fonctionnel ainsi que 1’établissement de la
bonne indication opératoire. Les difficultés rencontrées sont liées a plusieurs
facteurs : grande variabilité entre les patients, évolutivité de la maladie et
intrication avec d’autres causes (troubles de la sensibilité, faiblesse musculaire)
responsables des plaintes fonctionnelles du patient.

Notre étude, au nombre important de sujets inclus est la premiére a utiliser la
Goal Attainment Scaling dans ’évaluation de 1’efficacité¢ de la chirurgie des
déformations du pied dans la maladie de Charcot-Marie-Tooth. Elle a montré
que cette chirurgie est sure, avec peu de récidives fonctionnelles et reste efficace
a moyen terme. t. Le type de chirurgie différe selon chaque patient mais dans
tous les cas des gestes de rééquilibrages tendineux et aponévrotigues sont
réalisés afin de diminuer au maximum les contraintes sur les articulations ou sur
la double arthrodése dans un objectif de prévention des récidives.

Beaucoup de travaux restent a effectuer dans ce domaine tout d’abord parce
qu’aucune étude a haut niveau de preuve n’a pu étre produite mais egalement
parce qu’un certain nombre de questions demeurent comme la prévision de
I’évolutivité de la pathologie, la definition du moment adéquat ou proposer

I’intervention chirurgicale.
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Annexe 1 : Détail des résultats de la GAS 2016

OBJ  Opj.2 Obj.3 Obj.  Opj.2 Obj. 3
Patient Pr%?:}]pa Obj.  Obj. 'Trs”lf)'rpea Score Score  T-scores Fl)rs”:f)'rpea Score Score  T-score
| 2 GAS GAS GAS initiaux GAS GAS GAS 2016
o iniial  initial 20le 2016 2016
1 1 3 5 -1 -1 -1 37,2 1 0 0 57,68
2 2 3 1 -1 -1 -1 37,2 2 -2 2 65,36
2 2 3 1 -1 -1 -1 37,2 2 2 2 75,6
3 2 0 0 -1 40 -1 40
4 2 4 0 -1 -1 38,36 -2 -1 29,63
4 2 4 0 -1 -1 38,36 -2 -1 29,63
5 2 3 0 -1 -1 -1 37,2 -1 1 -1 42,32
6 3 4 5 -1 -1 -1 37,2 2 2 2 75,6
6 3 4 5 -1 -1 -1 37,2 2 2 2 75,6
7 2 1 3 -1 -1 -1 37,2 0 0 0 50
8 3 2 0 -1 -1 38,36 1 0 58,73
8 2 0 0 -1 40 0 50
9 2 0 0 -1 40 -1 40
9 2 0 0 -1 40 -1 40
10 1 3 4 -1 -1 -1 37,2 2 1 1 70,48
10 1 3 4 -1 -1 -1 37,2 2 1 1 70,48
11 3 1 0 -1 -1 38,36 -1 1 44,18
12 3 4 0 -1 -1 38,36 -1 -1 38,36
12 3 4 0 -1 -1 38,36 -2 -1 29,63
13 1 2 0 -1 -1 38,36 1 1 61,64
14 1 2 0 -1 -1 38,36 0 0 50
15 4 2 0 -1 -1 38,36 0 0 50
16 4 3 1 -1 -1 -1 37,2 1 1 0 60,24
17 1 0 0 -1 40 0 50
18 2 3 0 -1 -1 38,36 -1 -1 38,36
18 2 3 0 -1 -1 38,36 -1 -1 38,36
19 1 4 3 -1 -1 -1 37,2 2 2 2 75,6
19 1 4 3 -1 -1 -1 37,2 2 2 2 75,6
20 3 1 0 -1 -1 38,36 1 1 61,64
20 3 1 0 -1 -1 38,36 -1 -1 38,36
21 2 1 0 -1 -1 38,36 2 2 73,28
22 1 4 0 -1 -1 38,36 -1 0 41,27
23 1 4 5 -1 -1 -1 37,2 1 0 1 60,24
24 2 4 0 -1 -1 38,36 0 0 50
24 2 4 0 -1 -1 38,36 0 0 50
25 1 0 0 -1 40 0 50
25 1 0 0 -1 40 0 50
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Annexe 2 : Détail des résultats de la GAS rétrospective a 1 an

Patient

OBJ
Principal

Obj.

2

Obj.

3

OBJ
Principal
Score
GAS
initial

Obj. 2 Obj. 3
Score
GAS
initial

Score
GAS
initial

T-scores
initiaux

Obj.
Principal
Score
GAS 1

an

Obj.2 Obj. 3
Score
GAS1 GAS1

an

Score

an

an

T-score 1

1 1 3 5 -1 -1 -1 37,2 1 1 1 62,8
2 2 3 1 -1 -1 -1 37,2 2 2 2 75,6
2 2 3 1 -1 -1 -1 37,2 2 2 2 75,6
3 2 0 0 -1 40 -1 40
4 2 4 0 -1 -1 38,36 -1 -1 38,36
4 2 4 0 -1 -1 38,36 -1 -1 38,36
S 2 3 0 -1 -1 -1 37,2 1 1 1 62,8
6 3 4 5 -1 -1 -1 37,2 2 2 2 75,6
6 3 4 5 -1 -1 -1 37,2 2 2 2 75,6
7 2 1 3 -1 -1 -1 37,2 0 0 0 50
8 3 2 0 -1 -1 38,36 1 1 61,64
8 2 0 0 -1 40 0 50
9 2 0 0 -1 40 -1 40
9 2 0 0 -1 40 -1 40
10 1 3 4 -1 -1 -1 37,2 2 1 1 70,48
10 1 3 4 -1 -1 -1 37,2 2 1 1 70,48
11 3 1 0 -1 -1 38,36 0 1 52,91
12 3 4 0 -1 -1 38,36 0 0 50
12 3 4 0 -1 -1 38,36 0 0 50
13 1 2 0 -1 -1 38,36 0 0 50
14 1 2 0 -1 -1 38,36 0 0 50
15 4 2 0 -1 -1 38,36 2 2 73,28
16 4 3 1 -1 -1 -1 37,2 1 1 0 60,24
17 1 0 0 -1 40 0 50
18 2 3 0 -1 -1 38,36 -1 -1 38,36
18 2 3 0 -1 -1 38,36 -1 -1 38,36
19 1 4 3 -1 -1 -1 37,2 2 2 2 75,6
19 1 4 3 -1 -1 -1 37,2 2 2 2 75,6
20 3 1 0 -1 -1 38,36 1 1 61,64
20 3 1 0 -1 -1 38,36 -1 -1 38,36
21 2 1 0 -1 -1 38,36 2 2 73,28
22 1 4 0 -1 -1 38,36 0 1 52,91
23 1 4 5 -1 -1 -1 37,2 1 0 1 60,24
24 2 4 0 -1 -1 38,36 0 0 50
24 2 4 0 -1 -1 38,36 0 0 50
25 1 0 0 -1 40 0 50
25 1 0 0 -1 40 0 50
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Chirurgie du pied Charcot-Marie-Tooth a 1’age adulte : évaluation fonctionnelle de I’efficacité a
moyen terme de 37 chirurgies.

La maladie de Charcot-Marie-Tooth (CMT) est la plus fréquente des pathologies neurologiques
héréditaires. Elle provoque des déformations neuro-orthopédique dont la prise en charge chirurgicale
est complexe. Dans notre centre les chirurgies proposées associent selon les cas : des ténotomies, des
aponévrotomies, des transferts tendineux, des ostéotomies ou une double arthrodese. L’objectif de
I’étude était d’évaluer ’efficacité fonctionnelle a moyen terme de la chirurgie des déformations
neuro-orthopédiques du pied dans la CMT. 1l s’agit d’une étude rétrospective incluant tous les
patients devant bénéficier d’une chirurgie de la cheville et du pied. La Goal Attainment Scale (GAS)
était utilisée pour évaluer I’efficacité du traitement. Un objectif fonctionnel principal associé
éventuellement a des objectifs secondaires étaient fixés avant D’intervention. Une enquéte
téléphonique a été réalisée entre mars et juin 2016 permettant un calcul du T-score selon la GAS.
Cinquante et un patients (soit 75 chirurgies) ont été inclus. A 3 mois 18,7% de complications sans
conséquence. Vingt-cing patients (37 chirurgies) ont pu étre joints par téléphone en 2016 soit en
moyenne 7 ans apres la chirurgie. Le T-score en 2016 (valeur moyenne 52,92) était augmenté de
maniére significative par rapport au T-score préchirurgical (valeur moyenne 38,26) (p<0,001).
L’amélioration du T-score était cliniqguement pertinente pour 64,9% des chirurgies. Cette importante
série de patients confirme que la chirurgie fonctionnelle des déformations neuro-orthopédiques du
pied dans le cadre de la maladie de Charcot-Marie-Tooth permet d’obtenir des résultats fonctionnels
satisfaisants a moyen terme.

Mots-clés : Charcot-Marie-Tooth; chirurgie; pied creux; déformations neuro-orthopédiques; Goal
Attainment Scaling; double-arthrodése; transfert tendineux; ténotomie; ostéotomie.

Titre en anglais : Foot surgery in adults with Charcot-Marie-Tooth disease : functional assessment of
mid-term efficacy of 37 surgeries.

Abstract (English) : Charcot-Marie-Tooth disease (CMT) is the most common of hereditary
neurological diseases. It implies foot neuro-orthopaedic deformations whose surgical managment are
complex. The purpose of this study was to evaluate the mid-term results of foot neuro-orthopedic
deformations surgery in CMT. This is a retrospective study that includes all patients who were to
undergo this surgery with confirmed CMT diagnosis by a neurologist. Goal Attainment Scaling
(GAS) method was use to assess the surgery efficacy. A primary functional goal possibly associated
with secondary goals were established before the intervention. At 3 months 18,7% of benign adverse
effect. A telephone survey was performed between March and June 2016 allowing to calculate the T-
score according GAS method. Fifty-one patients (75 surgeries) were included in the study. Twenty-
five (37 surgeries) of them could be reached in 2016, an average of 7 years after surgery. T-score in
2016 (mean value 52,92) was significantly increased compared to T-score before surgery (mean value
38,26) (p <0.001). Improvement of T-score was clinically relevant for 64.9% of surgeries. This
important series of patients confirms that the functional surgery of neuro-orthopaedicfoot deformities
in Charcot-Marie-Tooth disease is safe and provides satisfactory mid-term results.

Keywords : Charcot-Marie-Tooth; surgery; cavovarus foot; Goal Attainment Scaling; triple
artrhodesis; tendon transfer; tenotomy; osteotomy : soft tissue procedure.

Université Paris Descartes
Faculté de Médecine Paris Descartes
15, rue de ’Ecole de Médecine
75270 Paris cedex 06

54



	Pages Garde
	THESE DE BROGLIE MONTAGNE Clémence



