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pathie type CMT2, sans épisode de paralysie périodique. La
patiente n’a pas de mutation des genes codant le canal cal-
cique (CACLN1A) ou le canal sodique (SCN4A), ni des génes
classiquement mutés dans les CMT. La suite en live...

Mots clés CMT?2 ; Neuropathie ; Paralysie périodique
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Nous rapportons le cas d'un jeune patient de 25 ans, se pré-
sentant en consultation devant 'apparition de troubles de la
marche avec pieds creux et rétractions achilléennes évoluant
depuis I'dge de 15 ans. L'examen clinique confirme une défor-
mation importante avec des pieds creux en varus équin, une
abolition des ROT achilléens, une amyotrophie des jambes et
un déficit moteur prédominant en distalité (jambier antérieur,
releveur du gros orteil, péroniers latéraux). LENMG réalisé
met en évidence une neuropathie principalement motrice
démyélinisante avec des vitesses ralenties et des latences dis-
tales augmentées. Lensemble du tableau clinico-électrique est
compatible avec une maladie de Charcot-Marie-Tooth (CMT).
Mais la reprise de l'interrogatoire et 'examen clinique per-
mettront de parvenir a un diagnostic différentiel et, au cours
du suivi, a 'amélioration de 'ENMG avec une augmentation
des amplitudes motrices distales et une diminution des para-
metres de démyélinisation. Quel mystere se cache derriére
cette amélioration électrique d'une neuropathie héréditaire a
premiéere vue classique ? Nous discuterons dans cette présen-
tation des particularités de ’évolution de ce patient.
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Contexte Les HMSN comptent parmi les maladies dégénéra-
tives du systeme nerveux périphérique les plus fréquentes et
se caractérisent par une hétérogénéité clinique et génétique.
Leur classification tient compte de la conduction nerveuse, du
mode d’hérédité, et distingue celles pour lesquelles la neuro-
pathie s'intégre dans un tableau neurologique plus généralisé.
Objectif Identifier I'origine génétique du tableau neurolo-
gique complexe chez une patiente d’origine africaine de
parents consanguins.

Méthode Séquencage d’exome et corrélation avec le tableau
clinicobiologique et radiologique.

Résultats  La patiente présente depuis la petite enfance une
malvoyance en lien avec une atrophie optique. Apres acquisi-
tion de la marche a 13 mois, une ataxie apparait a deux ans. Un
syndrome cérébelleux est apparent avec troubles de la motri-
cité fine et dysarthrie. L'absence de ROT achilléens contrastant
avec des ROT rotuliens vifs, associé a une faiblesse musculaire
distale avec steppage a la marche fait révéler une neuropa-
thie périphérique sensitivomotrice axonale, objectivée aux
explorations neurophysiologiques. L'IRM cérébrale montre
une anomalie de signal des noyaux dentelés. Les explorations
pratiquées pendant’enfance n’ayant pas révélé de diagnostic,
un exome est réalisé a 20 ans identifiant un variant pathogéne
homozygote du gene SLC25A46. Le transporteur de molécules
solubles SLC25A46, situé dans la membrane externe mito-
chondriale, intervient dans la composition phospholipidique
membranaire et la fusion mitochondriale. Il interagit avec les
GTPases OPA1 et MFN2 qui orchestrent celle-ci. Des variants
bialléliques de SLC25A46 ont été décrits chez des patients
présentant des HMSN accompagnées d’atrophie optique, clas-
sés HMSN VIB (OMIM :*610826). Les formes séveres peuvent
inclure une hypoplasie pontocérébelleuse.

Conclusion  Une neuropathie périphérique associée a une
atteinte multisystémique oriente vers une maladie héréditaire
impliquant un dysfonctionnement cellulaire, particuliere-
ment le métabolisme énergétique et le stress oxydant. Le
tableau de cette jeune femme illustre I'implication de la dyna-
mique mitochondriale dans les maladies neurodégénératives
précoces.
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La neuromyotonie acquise est une affection qui peut survenir
dans multiples situations dysimmunes. Toutefois, sa surve-
nue dans les suites d’'un syndrome du Guillain est rarement
rapportée dans la littérature.

Nous rapportons le cas d'un homme agé de 69 ans ayant
installé, de facon aigué, une tétraparésie proximo-distale
areflexique secondaire a une polyradiculonévrite aigué post-
infectieuse, bien documentée. Un mois aprés ce premier
évenement neurologique, il a présenté des manifestations
neuromyotoniques aux 4 membres responsables d’une géne
motrice importante. Le diagnostic d'une neuromyotonie
acquise a été confirmé par les données électroneuromyogra-
phiques, le dosage des anticorps anti-VGKC et la réponse tres
satisfaisante a la carbamazépine. Un bilan étiologique appro-
fondi a été réalisé et est revenu normal. Actuellement et apres
un an et demi de suivi, le malade est asymptomatique sous
traitement a base d’oxcarbamazépine.

La singularité de cette observation réside non seulement
dans sa rareté en pratique clinique mais aussi dans la sur-
venue successive, dans un bref délai de temps, de ces deux
affections dysimmunes. La coexistence d’'une neuromyotonie
et d'une neuropathie démyelinisante ouvre le débat sur les
mécanismes physiopathologiques sous-jacents ainsi que la
parcimonie avec laquelle le dosage des anticorps spécifiques
doit étre appréhendé.
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