
Neuropathies sensitives



Ataxie proprioceptive

• Marche instable

• Chutes avec embardées

• Tremblements au maintien d’attitude

• ROT +/-

• Pieds creux tardifs souvent pieds plats valgus

• Scoliose <10 ans

• IRM cérébrale normale



Anna 5 ans 

• Ataxie proprioceptive 
• Neuropathie sensitive à l’EMG

• IRM cérébrale normale

• PL normale

• FO normal

• Pas de nystagmus

• Evolution
• Perte de la marche

• Scoliose 

• Neuropathie tj sensitive pure

• Bilan métabo ?
…….

• Echo cœur?

• Autres??

• Génétique
• Mitochondriale?

• NGS neuropathies

• Exome 



Frataxine tj…..y penser

• Diagnostic par whole génome
• Cas1: triplet sur un allèle et mutation ponctuelle sur l’autre allèle de novo (5% 

des cas)

• Cas 2: mutation ponctuelle sur un allèle et délétion emportant Frataxine sur 
l’autre

• Cas 3 : Triplet non vu en exome avec inversion d’un intron sur l’autre allèle



Ataxie de Freidreich

• Cause fréquente d’ ataxie
recessive autosomique

• Prevalence: 1/50000;  
frequence porteur: 1:90

• Homozygote GAA répétitions
(70 to >1000) expansion in FXN 
(frataxin) (chr 19q13)

• Frataxin: Protéine  
mitochondriale > régultaion de 
l’homéostasie cellulaire du fer

• Symptomes associés



Name Gene Clinical features Biomarkers Treatment

Ataxia with 
vitamine E 
deficiency

(onset 2-50 ans)

-Biallelic pathogenic 
variants in TTPA

-Fat malabsorptive
conditions

Mimicking 
Friedreich’s ataxia

Vitamin E deficiency Vitamin E 
supplementation.

Ataxia
télangiectasia

(onset<5y)

ATM (Defective DNA 
repair)

Ocular
telangiectasia

Dystonia

Neuropathy ?

Elevated alpha-
fetoprotein (AFP) 

levels
IgA deficiency

Predisposition to 
tumors

Control and 
prevention of 

infections

AOA1 (onset 1-
20y)

Biallelic pathogenic 
variants in APTX

Ataxia/dystonia
OMA

Axonal 
sensorimotor
neuropathy

Hypoalbuminemia -

AOA2 (onset 7-
25y)

Biallelic pathogenic 
variants in SETX

Ataxia/dystonia
OMA

Axonal 
sensorimotor
neuropathy

Elevated alpha-
fetoprotein (AFP) 

levels

-

Diagnostics différentiels de l’ataxie de Friedreich



Carla
• 13 ans : troubles de l’équilibre + Ataxie sensitive

• ATCD: Prématurité (32 SA), entérocolite ulcéronécrosante, traitée
chirurgicalement (colectomie totale et resection partielle de l’ileus)

• Premiers symptomes : ataxie, diminution de force membres inférieurs, 
ROT absents mbes inf. 



Motor nerves conduction results

Sensory nerves conduction results

Nerve Recording 
site

Latency (ms) Velocity 
(m/s)

Amplitude 
(µV)

Median Wrist 4.2 43 6.4

Sural Ankle - - -

Needle EMG: (TA) acute denervation 

Nerve Recording 
site

Latency (ms) Velocity 
(m/s)

Amplitude 
(mV)

Median Thenar 3.2 49 8.2

Tibial Ankle 6.5 35 1.3

Peroneal EDB 5.7 34 0.2

CAS 2

Sensory and motor axonal neuropathy



CAS 2

• PL (J27) : hyperproteinorachie (0,59g/L), celulles normales

• IRM cérébrale : normale

• Suspicion de polyradiculonévrite subaigue : 

• Essai de traitement pat IgIV et steroids : sans bénéfice…

• J40 : nouveau résultat biologique …



CAS 2

• PL (J27) : hyperproteinorachie (0,59g/L), celulles normales

• IRM cérébrale : normale

• Suspicion de polyradiculonévrite subaigue : 

• Essai de traitement pat IgIV et steroids : sans bénéfice…

• J40 : nouveau résultat biologique …

Serum vitamin B12 diminué et AMM élevé



CAS 2 Midline sagittal image of the cervical spinal cord demonstrate abnormal 
increase T2 FLAIR (A) and T2 (B) increased signal intensity.



Dégénerescence combinée subaigue de la moelle
épinière

Complication neurologique du déficit           
en  Vit. B12

• Causes:

- Défaut d’apport (véganisme)

- Défaut IF (gastrectomie, pernicious anemia)

- Défaut d’absorption de l’ileon terminal 
(resection, Crohn disease)

• Traitement: Vit B12 supplementation IM 1/ 
sem pendant 1 mois puis 1/mois (1 mg)



Usage récréatif du protoxyde 
d’azote > inhibition de la 
methionine synthase

- Homocystéine et AMM élevés
- Vitamine B12 bas dans 54-72%

De halleux, CMAJ 2023



Neuropathie sensitive et vomissements 
cycliques
• Trouble de la marche , ataxie à 4 ans post infection

• Bilan
• IRM cérébrale et médullaire Normale
• PL: prot 0.6 g/l
• EMG: neuropathie sensitive 

• Absence de réponse aux IG

• Bilan métabo…..

• Vomissements cycliques +++
• KT central
• Echec de renutrition

• Evolution
• Atrophie optique
• Dégradation motrice
• Décès









• Garçon de 12 ans, a marché à 18 mois, langage normal

• 5 ans : épilepsie myoclonique

• 6 ans : ataxie progressive et chronique

• Examen à 12 ans :

- Ataxie sensitive et cerebelleuse

- Oculomotricité normale

- ROT absents

-Signe de Babinski

-Pieds creux

CAS 5



Nerve Recording
site

Latency
(ms)

Velocity
(m/s)

Amplitude 
(mV)

Median Thenar 2.25 50.6 8.7

Peroneal EDB 3.6 45.5 2.2

Tibial Ankle 3.3 46.3 9.7 

Nerve Recording
site

Latency (ms) Velocity
(m/s)

Amplitude 
(µV)

Median Wrist 2.9 48.5 7.9

Sural Ankle 3.2 41.5 4.0

CAS 5
Motor nerves conduction results

Sensory nerves conduction results

Needle EMG: (EDB TA) Neurogenic

sensory neuropathy



CASE 5

• ENMG: neuropathie axonale sensitive

• Bilan biologique : α-FT, vit E, cholesterol…

• Acidose lactique (3-4 mmol/L)

• Cerebral MRI: cerebellar atrophy, lactatoracchia

• Épilepsie myoclonique, ataxie
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12 ans



CASE 5

• ENMG: neuropathie axonale sensitive

• Bilan biologique : α-FT, vit E, cholesterol…

• Acidose lactique (3-4 mmol/L)

• Cerebral MRI: cerebellar atrophy, lactatoracchia

• Épilepsie myoclonique, ataxie

MERFF syndrome:  Myoclonic Epilepsy with Ragged Red Fibers, (m.8344 A>G)



Myoclonic Epilepsy with Ragged Red Fibers (MERRF) 

• Encephalomyopathie mitochondriale (& MELAS, MNGIE…)

Mutation la plus fréquente : (m8344  A>G)du gene MT-TK  (mitochondrial transfer RNA gene 
for lysine)

• Caractéristiques cliniques :

- Epilepsie myoclonique

- Ataxie sensitive et cerebelleuse

- Autres :  surdité, atrophie optique, petite taille

- Atteinte musculaire : Ragged Red Fibers

Ragged Red Fibers







Neuropathie sensitive chez l’enfant

Aigu ? / Chronique ?

Chronique

• Déficit vitamine E

• Ataxie de Friedreich si ataxie et +/- signes associés : 
Cardiomyopathie, scoliose …

• Mito (MERRF, POLG) / PDH

• Examens complémentaires

- IRM cérébrale : atrophie cerebelleuse ? Spectro ? 

- OPH : apraxie,  telangiectasies, FO  (atrophie, rétinite…)
- Biologie: Alpha fetoprotein, Vitamin E, Albuminemia, Ig 
G/A/M, Cholesterol, apolipoprotein…
- Muscle biopsy > mito
- Genetic tests 

• Variant atypique de SGB(PCB, MFS 

etc)

• Déficit vit B12: chirurgie gastrique, 

intestinale, NO intoxication…

• héréditaire: PDH deficiency 

> Antiganglioside autoantibodies and 
vitamins level +/- metabolic screening  

aigu / Subaigu



Neuropathie douloureuse et traitements 
topic
• Essai chez 205 patients avec douleurs neuropathiques : Créme ketamine

(10%), baclofen (2%), gabapentin (6%), amitriptyline (4%), bupivacaine
(2%), and clonidine (0.2%) : 

• diminution du score de douleurs de 2.4 pts 
• Bénéfices ressentis chez 82% des patients
• Réduction des traitements oraux 35 %
(Somberg, Am J therap 2015)

• Effet de la Crème amytriptyline 10% x 2/ jour sur neuropathies chimio-
induites 

• 25 patients : score douleur DN4 6/10 > 3/10 à 1 mois
• (AL Genevois, C Greco, J Pain 2021)
• Chez la souris : amitriptyline creme inhibe reponses nociceptives, via Nav1.8, Nav1.7, 

and Nav1.9. Amitriptyline > TRPA1 activation > mobilisation ions calcium




