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Central ou périphérique ? 
 

Central et périphérique ! 



Alcool 
Diabète 



N Périphérique + médullaire 
Quelques rares toxiques: 

(organophosphoré, 
protoxyde d’azote...) 

L'hypermyélinisation des 
fibres nerveuses rétiniennes  

Charlevoix-Saguenay (ARSACS) 
Neuro-ophtalmologie+++ 

 
Adrenomyeloneuropathie 

Liée à l’X  
Forme « light » de l’ALD 
Hétérozygotes 
VLCFA 

 



Paraparésies spastiques... 
 

•  SPG 2 , 3A, 7, 10, 11, 21, 23, 25, 26, 
27, 30, 36, 55, 56, 57, 60, 61, 66, 
68... 

•  Maladie à dépots de polyglucosans: 
– Myélopathie, polyneuropathie (sensitive), 

démence, leucopathie… 

• MtATP6  

  





•  Paranéoplasique: 
– Anti-HU: neuronopathie douloureuse et 

proprioceptive (ataxiante+++) 
•  +/- atteinte cérebelleuse 
•  +/- épilepsie/encéphalite limbique, signes 

oculomoteurs, dysautonomie... 
– Anti CV2: neuropathie sensitivo-motrice 

•  +/- atteinte cérebelleuse, encéphalitique, 
nervite optique, myélopathie, myasthénie... 

– Anti Yo (Pour P Labauge) 

N Périphérique + cervelet 



•  Creutzfeldt-Jakob: 
– Sporadique: neuropathie motrice et 

sensitive, clinique dans 20%, électrique 
dans > 80% 

– Génétique :idem 
•  Mutation Y163X: dysautonomique + sensitive 
•  Evolution lente+++ 

N Périphérique + cervelet 



•  Friedreich +++ 
–  Syndrome cérebelleux + pyramidal + neuropathie 

(sensitive) + cardiomyopathie + atrophie optique + 
diabète... 

•  Vitamine E (exceptionnel mais ttt...) 
•  SCA 1, 2, 3, 4, 18, 25  
•  Ataxie avec apraxie oculomotrice. 
•  Marinesco-Sjögren: ataxie cérébelleuse, 

retard mental, neuropathie, cataracte… 

N Périphérique + cervelet 



Collège des Enseignants en Neurologie 

Tremblement intentionnel progressif et asymétrique 
< retour à la liste des cas cliniques  

Quizz  

Réponses et commentaires  

Proposé par Muriel Laffon (CHU Nice). 

Un patient de 68 ans vous consulte pour une dysgraphie. Il n’a pas d’antécédent particulier sur les 
plans personnel et familial. Son examen objective un tremblement d’intention du membre supérieur 
droit isolé.  

Vous réalisez une IRM cérébrale. 

  

1. Quel diagnostic faut il évoquer en priorité ? Comment le recherchez-vous ? 
2. Votre diagnostic est confirmé, que proposez vous au patient ?  

  

68 ans: Tremblement d’intention, un peu figé, neuropathie 
surtout sensitive… Diagnostic? 



•  FXTAS:pré-mutation X-Fragile: 
–  Polyneuropathie sensitive et dysautonomique > 

moteur 
•  Cervelet: ataxie, dysmétrie, nystagmus 
•  Parkinsionisme 

N Périphérique + cervelet 



•  Ataxie télangiectasie (AR): 
–  Ataxie cérebelleuse, apraxie oculomotrice, choreo-

athétose, dystonie, neuropathie sensitive, 
amyotrophie spinale...: α FP 

•  Xanthomatose cérébrotendineuse (AR): 
–  Neuropathie sensitivomotrice axonale et/ou 

démyélinisante + Atteinte cérébelleuse + 1er 
motoneurone + Myoclonie, démence, cataracte+++ 

–  Xanthome tendineux 
–  Cholestanol : Traitement (Chenodeoxycholic Acid) 

•  Refsum, acide phytanique (AR): 
–  Neuropathie démyélinisante, cataracte, rétinite pigmentaire... 
–  Régime+++ 

N Périphérique + cervelet 







N Périphérique + supra-tentoriel 
•  Infectieux: VIH, Syphilis, Herpès, VZV, 

CMV, hépatites, Lyme, Brucellose, ... 
•  Toxique: chimiothérapie, anti-viraux, 

radiothérapie, métaux lourds,...  
•  Tumoral: Neurofibromatoses, 

envahissement métastatique, 
lymphome...  

•  Paranéoplasique: Anti-Hu, Anti-CV2, 
Anti-amphiphysine, GB et lymphome... 



N Périphérique + supra-tentoriel 
•  Inflammatoire: Gougerot, maladie 

caeliaque, Sarcoïdose, Whipple, 
Behcet, Lupus, PAN, Wegener, Churg 
et Strauss, Horton... 

•  Carentiel: Vit B1, B6, B12, Folates,... 

•  Endocrinien: Dysthyroïdie... 



N Périphérique + supra-tentoriel 
•  SLA...DFT-SLA... 
•  Neuroacanthocytose: HD + neuropathie 
•  Fabry, α-Galactosidase (lié à l’X):  

–  neuropathie sensitive (douloureuse)  + AVC + 
cornée + rein + peau ... Enzymothérapie... 

•  Tay-Sachs, Hexosaminidase A (AR): 
–  Neuropathie sensitivo-motrice axonale 
 + cervelet + démence + MAI ... 

•  Krabbe, β-galactosidase (AR): 
–  Retard mental (démence si début tardif), 

spasticité, atrophie optique, neuropathie...  
•  Porphyries... 



N Périphérique + supra-tentoriel 
•  CADASIL 

–  Accidents lacunaires, migraines, psy,  
–  Neuropathie sensitive 40% 
–  Motrice 30%!!! 

•  CMT « plus »: PMP22, Cx32 

•  Leucodystrophie métachromatique (AR) : 
Déficit en Aryl-sulfatase A: troubles psy, Sd sous 
cortico-frontal, paraparésie spastique, ataxie, 
épilepsie, atrophie optique, polyneuropathie 
démyélinisante... 



N Périphérique + supra-tentoriel 
•  Adrenoleucodystrophie (liée à l’X): plus de la 

moitié des adrénomyéloneuropathies ont des 
atteintes de la SB, associés à des troubles 
cognitifs, psychiatriques, hémi ou tértra-parésie, 
épilepsie, insuffisance surrénale. 
 Dosage des AGTLC puis bio mol. Greffe? 



Autres Leucodystrophies + 
Neuropathies 

•  Pelizaeus-Merzbacher (SPG2 lié à l’X) 
–  Paraparésie spastique, neuropathie, leucodystrophie, 

retard mental, dysarthrie... 

•  Pelizaeus-Merzbacher « like » (AR) 
–  Sd cérébelleux, pyramidal, dysautonomique 

•  Adult-onset Leukodystrophy (Lamin B1, AD) 
•  Cockayne Syndrome (A ou B) (AR) 

–  Retard mental ,ataxie, atrophie optique, leucodystrophie, 
hydrocéphalie, neuropathie démyélinisantes, 
calcifications... 

•  Leukoencephalopathies with vanishing white 
matter 



Mitochondrie (mt DNA) 
•  MELAS (Mitochondrial Encephalomyopathy, Lactic Acidosis, 

Stroke): Céphalées, pseudo-stroke, myopathie, 
polyneuropathie (Se-Mo Ax), RP, cardipathie, diabète... 
Traitement: Arginine 

•  NARP (Neurogenic Weakness, Ataxia, Retinis Pigmentosa):  PN 
Se ou Se-Mo Ax 

•  MILS (Maternally Inherited Leigh Syndrome) : retard lmental, 
épilepsie, MAI, ataxie, ophtalmoplégie, encéphalite 
nécrosante... PN Se-Mo Démyélinisante 

•  CMT 2 (ATP-6) NP Mo Ax, retard apprentissage, surdité... 
•  MERFF (Myoclonic Epilepsy with RRF): Epilepsie, myopathie, 

ataxie, retard mental, atrophie optique, NP Se. 





Mitochondrie (n DNA) 
 

•  POLG (polymerase Gamma) : Ptosis, 
ophtalmoplégie, neuropathie (Se++), myopathie, 
(Mendelian PEO) ... Mais également épilepsie, 
migraine, rétinite, surdité, ataxie, parkinsonisme, ... 
Et la neuropathie peut être Se-Mo! Et AD ou AR! 

•  MNGIE (Mitochondrial Neuro-gastro-intestinal 
Encephalopathy): troubles digestifs, PEO, rétinite, 
myopathie, leucoencéphalopathie, NP Se-Mo 
démyélinisante. 



Mitochondrie (n DNA) 
 

•  Wolfram  (AR): Surdité, diabète, neuropathie, 
épilepsie, trouble psy, démence, atrophie optique... 

•  MFN2 :CMT2A2 (AD): neuropathie Se-Mo axonale, 
atrophie optique possible ainsi qu’une 
encéphalopathie, syndrome pyramidal, atteinte 
cognitive, myopathie. Grande variabilité 
phénotypique même intra-familiale. 






