Guide

Constituer votre équipe soignante

Qui fait quoi, et a quoi s’attendre a chaque consultation. Environ 8 minutes de lecture - Derniére mise a
jour : octobre 2026

En bref

La CMT2C peut toucher les pieds, les mains, la voix, la respiration, l'audition et le
squelette : une bonne prise en charge est donc un travail d’équipe, avec des contrbles une
fois par an [6]. Ce guide explique qui fait quoi et a quoi vous attendre a chaque
consultation. Il vous propose aussi une liste a cocher pour savoir qui vous avez déja vu.

Pourquoi une équipe ?

La prise en charge des maladies liées a TRPV4 est pluridisciplinaire : elle peut faire intervenir des
neurologues, des médecins rééducateurs (médecine physique et de réadaptation), des
orthopédistes, des spécialistes de 'audition, de la voix et des poumons, ainsi que des
kinésithérapeutes et des ergothérapeutes [6]. Il n’existe pas encore de recommandations de
prise en charge publiées pour la CMT2C : les conseils actuels reposent sur l'expérience des
médecins qui suivent le plus grand nombre de patients [6].

Une image pour comprendre
Votre neurologue spécialiste des maladies neuromusculaires est un peu le capitaine de
'équipe. Chaque spécialiste s’occupe d’'un domaine, et le capitaine veille a ce que tout le

monde suive le méme plan de jeu.

Les étapes habituelles du suivi

1 Votre médecin traitant
Fait le lien entre vos symptdmes et vous adresse a un neurologue. Apportez la liste de

ce que vous avez remarqué : le carnet de suivi des symptomes peut vous y aider.

2 Neurologue spécialiste des maladies neuromusculaires
Vous examine et prescrit des examens des nerfs. Dans la CMT2C, ils montrent en
général des signaux nerveux plus faibles, qui circulent a une vitesse normale [6].
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3 Test et conseil génétiques
Le test confirme la modification du géne TRPV4. Un conseil génétique est recommandé
pour discuter de ce que ce résultat signifie pour vous et pour votre famille [6].

4 Bilans de départ chez les spécialistes
On vérifie votre larynx, votre respiration, votre sommeil, votre audition, vos pieds et

votre squelette, pour pouvoir repérer plus tard ce qui change [6].

5 Bilan annuel
Les mémes contrbles sont refaits une fois par an, et votre poids et votre taille sont
mesurés a chaque consultation [6].

Un centre d’excellence CMT (CMT Center of Excellence) peut réunir beaucoup de ces
spécialistes en un méme lieu. La Charcot-Marie-Tooth Association (CMTA), une association
américaine de patients, tient 'annuaire de ces centres, aux Etats-Unis et dans d’autres pays. Ces
centres proposent un diagnostic spécialisé, un conseil génétique et une prise en charge
pluridisciplinaire [85]. Si vous pouvez vous rendre dans l'un d’eux, je pense que cela vaut la peine

d’en faire une priorité : consultez la liste compléte des centres.

Qui fait quoi

Neurologue spécialiste des maladies neuromusculaires
Role : spécialiste des maladies des nerfs et des muscles. Confirme le diagnostic, suit

'évolution au fil des années et coordonne le reste de 'équipe [6].

A quoi vous attendre : un examen détaillé de la force, des réflexes et de la sensibilité, ainsi
qu’une étude de la conduction nerveuse et un électromyogramme (EMG), souvent regroupés
sous le nom d’ENMG. Ces examens mesurent la facon dont les nerfs et les muscles

transmettent les signaux [6].

Questions a poser : quels contréles annuels il vous faut, et s'il existe des études auxquelles
vous pourriez participer [53]. La CMTA tient un annuaire des professionnels de santé qui ont
l'expérience de la CMT [128].
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Pneumologue (spécialiste des poumons)

Role : surveille la respiration, car la CMT2C peut affaiblir le diaphragme [6]. Certains
pneumologues se spécialisent dans la faiblesse respiratoire due aux maladies
neuromusculaires. On n’en trouve pas partout, mais si l'un d’eux est a votre portée, cela vaut

la peine de demander a votre médecin de vous adresser a lui.

A quoi vous attendre : des épreuves fonctionnelles respiratoires (EFR, spirométrie), parfois
des radiographies du thorax prises pendant que vous respirez, et un enregistrement du
sommeil (polysomnographie) [6]. Si les muscles respiratoires sont faibles, ce qui aide, c’est
une ventilation nocturne : un appareil de ventilation a deux niveaux de pression (BiPAP), avec
un écart suffisant entre ses deux pressions, ou un ventilateur a domicile [288]. La PPC
(pression positive continue, CPAP en anglais) est un autre appareil. Elle maintient les voies
respiratoires ouvertes, mais elle n'aide pas les muscles respiratoires affaiblis et ne traite pas
la respiration insuffisante (hypoventilation) qu’ils entrainent : ce n’est donc pas le bon choix
quand ces muscles sont faibles [307]. Certaines références citent encore ensemble « BiPAP
ou CPAP » [6] : si l'on vous propose une PPC, demandez si une ventilation a deux niveaux de

pression ou un ventilateur vous conviendrait mieux.

A demander : des EFR en position assise et en position allongée, une mesure du dioxyde de
carbone (CO2) pendant la nuit, en plus de l'oxygene, et l'évaluation de la force de votre toux.
Ces suggestions viennent d'une revue consacrée aux maladies neuromusculaires en général,
et non spécifiquement a la CMT2C [288]. Les premiers signes d’une respiration qui faiblit
sont décrits a la page Respiration et voix.

L'oxygéene seul n'est pas sans danger : si vous recevez un jour des soins en urgence,
prévenez l'équipe soignante que vos muscles respiratoires sont affaiblis. Des
recommandations rédigées pour d’autres maladies neuromusculaires avertissent que
'oxygene donné seul, sans assistance respiratoire par un appareil a deux niveaux de pression
ou un ventilateur, peut masquer ou aggraver une accumulation de CO2[153]. L'association
Breathe with MD, Inc. indique que 'oxygene ne doit jamais étre donné sans une surveillance
constante du CO2[126].

Vivre avec la CMT2C - cmt2c.org - Constituer votre équipe soignante - Information rédigée par une patiente, pas un avis médical Page 3 sur 8


https://cmt2c.org/fr/breathing.html#breathing-early
https://cmt2c.org/fr/sources.html#r6
https://cmt2c.org/fr/sources.html#r6
https://cmt2c.org/fr/sources.html#r288
https://cmt2c.org/fr/sources.html#r307
https://cmt2c.org/fr/sources.html#r6
https://cmt2c.org/fr/sources.html#r288
https://cmt2c.org/fr/sources.html#r153
https://cmt2c.org/fr/sources.html#r126

ORL (oto-rhino-laryngologiste) ou phoniatre
Role : examine le larynx, car la faiblesse des cordes vocales est fréquente dans
la CMT2C [6].

A quoi vous attendre : une laryngoscopie, un examen ou une petite caméra filme vos cordes
vocales pendant que vous parlez et respirez [6]. Dans le registre TRPV4, 85 % des
personnes examinées par un ORL avaient une faiblesse des cordes vocales, contre 55 % de
'ensemble des participants : elle passe donc souvent inapercue tant que personne n'y
regarde de pres [3].

Travaille avec : un orthophoniste, qui peut vous aider pour la voix [6].

Spécialiste de 'audition (audiologiste)
Role : controle 'audition une fois par an, car certaines personnes atteintes de CMT2C

développent une perte auditive [6].

A quoi vous attendre : un test auditif en cabine insonorisée. Si une perte auditive est
constatée, on discute avec vous des solutions de réhabilitation auditive [6].

Kinésithérapeute (physiothérapeute)
Roéle : vous aide a continuer a bouger en toute sécurité. Cela passe par l'étirement quotidien
des tendons d’Achille raides, le travail de l'équilibre, un renforcement musculaire modéré et

des conseils sur les orthéses [6].

A quoi vous attendre : un bilan de la force, de la souplesse et de la marche, et un
programme d’exercices a faire chez vous. Dans la CMT, un renforcement musculaire
d’intensité modérée et des exercices d'équilibre semblent sans danger et utiles, alors que
'entrainement a trés haute intensité est déconseillé [56]. L'idéal est un kinésithérapeute qui
connait les maladies neuromusculaires [65], et vous pouvez tout a fait lui demander s’il a
déja suivi des personnes atteintes de CMT [127].

Vous trouverez plus de détails a la page Activité physique.
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Ergothérapeute
Role : vous aide dans les gestes du quotidien. Dans ce méme registre, 49 % des participants

avaient du mal avec les boutons ou les fermetures éclair [3].

A quoi vous attendre : des idées et des aides techniques qui facilitent les taches de tous
les jours, comme des crochets a boutons, des couverts lestés ou des ouvre-bocaux, et parfois
des attelles pour la main, pour vous aider a garder votre autonomie [152].

Orthoprothésiste
Role : concoit et ajuste les orthéses. Dans la CMT, il s’agit souvent d’'une orthése cheville-
pied (AFO), qu’'on appelle aussi « releveur » : légere, elle se glisse dans la chaussure et

soutient la cheville pour aider en cas de pied tombant [6].

A quoi vous attendre : une prise de mesures, puis une séance d'essayage. Les orthéses sur
mesure existent en plastique ou en fibre de carbone [83], et des bottines ou des chaussures

montantes peuvent apporter plus de stabilité a la cheville [83].

Chirurgien orthopédiste

Role : s’occupe des os et des articulations, c’est-a-dire de la forme des pieds, des rétractions
(articulations raidies qui ne bougent plus sur toute leur amplitude), de la scoliose et

des hanches [6].

A quoi vous attendre : des radiographies et un échange sur les options possibles. La
chirurgie est envisagée en cas de pieds creux, de rétractions ou de scoliose séveres qui

provoquent des douleurs ou génent la respiration [6].

Psychologue ou psychothérapeute

Role : vous accompagne sur le plan émotionnel. Vivre avec une maladie évolutive est
difficile, et parler a quelqu’un qui comprend ce qu’est une maladie chronique peut aider.
Consultez le guide Santé émotionnelle et CMT2C.
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Votre équipe soignante : la liste a cocher

Cette liste vous aide a savoir quels spécialistes vous avez déja vus. Elle s’imprime bien :

vous pouvez l'apporter a vos rendez-vous.

Nom et
coordonnées

Réle principal dans la
CMT2C

Spécialiste

Neurologue
spécialiste des
maladies
neuromusculaires

Conseiller en
génétique

Pneumologue

ORL ou phoniatre

Spécialiste de

l’audition

Kinésithérapeute

Ergothérapeute

Orthoprothésiste

Chirurgien
orthopédiste

Diagnostic, suivi,
coordination des soins

Explication du résultat
génétique, pour vous et
votre famille

Epreuves respiratoires,
enregistrement du
sommeil, assistance
respiratoire

Examen des cordes
vocales (laryngoscopie),
voix et déglutition

Test auditif annuel

Etirements, équilibre,
renforcement modéré,
conseils sur les ortheses

Aides techniques et
astuces pour le quotidien

Orthéses, comme les
releveurs (AFO)

Pieds, colonne vertébrale,
hanches et articulations

OO0 OO0 OO0 OO0 OO0 OO VOO OO0 000

Orientation a demander
Rendez-vous pris
Consultation faite

Orientation a demander
Rendez-vous pris

Consultation faite

Orientation a demander
Rendez-vous pris
Consultation faite

Orientation a demander
Rendez-vous pris
Consultation faite

Orientation a demander
Rendez-vous pris
Consultation faite

Orientation a demander
Rendez-vous pris
Consultation faite

Orientation a demander
Rendez-vous pris
Consultation faite

Orientation a demander
Rendez-vous pris
Consultation faite

Orientation a demander
Rendez-vous pris

Consultation faite
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Le détail de chaque source se trouve sur la page Sources. Ce guide est une information rédigée
par une patiente, a visée éducative : ce n’est pas un avis médical.
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