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Résume :

Introduction : La maladie de Charcot-Marie-Tooth (CMT) est la neuropathie sensitivo-motrice génétique la
plus fréquente dans le monde. Cependant, les patients subissent une errance de diagnostic et une prise en charge
non adaptée compte tenu d’une méconnaissance de la maladie chez les soignants. L’objectif de cette étude est
de créer un document de sensibilisation a destination des kinésithérapeutes, visant a aider la détection de la
CMT et d’améliorer sa prise en charge.

Meéthode : Une premicre phase d’écriture d’une brochure a été réalisée en prenant compte de la littérature.
Ensuite, 18 experts (9 professionnels de santé et 9 patients) ont été interrogés sur le contenu de la brochure.
Une professionnelle de la communication, puis une graphiste ont ensuite participé a I’amélioration de ce
document. Enfin, il a été soumis a une phase de test par 33 masseurs-kinésithérapeutes, ainsi qu’au test de
lisibilité de Rudolf Fresch.

Résultats : Les entretiens avec les experts ont permis la réalisation d’une brochure a 3 volets, de la taille d’une
feuille A4 recto verso. Suite aux résultats obtenus par le test de lisibilité de Rudolf Fresch ainsi que par le retour
des avis des 33 MKDE, le consensus d’expert indique que la brochure nécessite des modifications mineures
avant d’étre définitivement finalisée. Ces modifications sont prévues en Juillet 2022.

Conclusion : Cette étude a permis de réaliser une brochure de sensibilisation a destination des masso-
kinésithérapeutes. Elle résume non seulement le parcours de soin du patient, la physio pathologie, mais aussi
les principes et les moyens de la rééducation par les kinésithérapeutes. De méme, elle aborde le sujet de la
chirurgie, des aides techniques, indique comment suspecter la maladie et que faire si le cas se présente.
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Glossaire

CMT : Charcot-Marie-Tooth

HAS : Haute Autorité de Santé

ECMT : ’European CMT Federation (ECMT)
MKDE : masseur-kinésithérapeute diplomé d’Etat

PDS : professionnels de santé



Introduction

En 2016, je découvrais I’existence de la maladie de Charcot-Marie-Tooth, détectée dans
la famille d’une amie, aprés de longues années d’investigation. Cette neuropathie périphérique,
certes rare, reste a ce jour la maladie neuromusculaire héréditaire la plus fréquente au monde,
avec 30 000 personnes atteintes en France, et 300 000 en Europe. Malgré cela, elle reste

méconnue des professionnels de santé.

Les premiers signes de la maladie comprennent 1’apparition de pieds creux, d’un
steppage provoquant des chutes, des difficultés a courir et des entorses a répétitions. Des
rétractions tendineuses peuvent provoquer la mise en "griffe" des orteils. Des douleurs de type
crampes et paresthésies sont fréquentes, la station debout devient alors pénible, la montée
d’escaliers difficile et I’habileté manuelle fortement diminuée. La maladie se manifeste en
géneral dans les deux premiéres décennies, mais les symptémes peuvent aussi apparaitre a des
ages avancés. La gravité de I’atteinte est variable, il existe des formes trés invalidantes, avec
nécessit¢ d’utiliser un fauteuil roulant dans les déplacements, et d’autres quasi
asymptomatiques. En revanche, I’espérance de vie n’est pas touchée, I’impact se fait

principalement sur la qualité de vie.

Lorsqu’un professionnel de santé détecte finalement le caractére neurologique des
symptdmes, le patient est redirigé vers un neurologue, qui fera de plus amples examens, avec
notamment un électromyogramme. Le diagnostic de la maladie et son type seront alors poseés,
et grace aux recherches génétiques le patient connaitra non seulement les genes touchés, mais

aussi le mode de transmission au sein de sa famille.

En commengant mes études de kinésithérapie, j’ai remarqué que la maladie était peu
connue au sein de mon entourage professionnel, chez mes tuteurs mais aussi chez les autres
étudiants plus avancés que moi dans leur cursus. Un peu plus tard, cette impression était
corroborée par les résultats d’un questionnaire menée par I’association CMT-France et conduite
sur 375 patients atteints de CMT, a propos du manque de connaissances de leurs soignants.
Pourtant, a ce jour, cette pathologie n’a aucun traitement curatif, ¢c’est donc par la rééducation
que passe le maintien de l'autonomie et de la qualité de vie. Les recherches montrent que
I’amyotrophie musculaire, les troubles de 1’équilibre et surtout la qualité de vie sont améliorés
par la rééducation. C’est a ce titre que le kinésithérapeute a un role primordial dans le suivi des
patients CMT.



Ce travail de recherche avait pour objectif de fournir par le biais de la construction
d’une brochure a destination du kinésithérapeute, les éléments clés de la rééducation, tout en

apportant des éléments relatifs a la spécificité des patients atteints de la CMT.

Dans ce mémoire, nous commencerons par présenter la CMT, 1’état des connaissances
autour des traitements existants, ainsi que la prise en charge clinique du patient, du diagnostic
a la chirurgie. Nous cloturerons cette premiére partie en exposant deux principaux obstacles a
la prise en charge du patient : I’errance de diagnostic, ainsi que la méconnaissance de la maladie
par les professionnels de santé. Nous exposerons ensuite la méthodologie de construction d’ une
brochure informative sur la CMT, a destination des kinésithérapeutes, suivie de la présentation
de la brochure finale. Nous terminerons par discuter des perspectives autour du document,
notamment de 1’évaluation de son impact en France, mais aussi de 1’¢laboration future d’une

version traduite en anglais, a destination des patients atteints en Europe.

l. La maladie de Charcot-Marie-Tooth
A. Physiopathologie

La maladie de Charcot-Marie-Tooth regroupe un ensemble de maladies du systéme
neuro-périphérique héréditaires offrant une grande hétérogénéité génétique. Elle est aussi
appelée neuropathie sensitivomotrice héréditaire. Les fibres nerveuses servent a transmettre des
informations électriques dites afférentes et efférentes, en modulant un potentiel électrique dit
axonal. Elles peuvent étre myélinisées ou non. Cette caractéristique est donnée par la présence
d’enroulements de plusieurs cellules de Schwann adjacentes autour de 1’axone, elle-méme
séparées par des nceuds de Ranvier (HAS, 2020). La CMT est induite par des anomalies
génétiques affectant des composants myéliniques ou axonaux de ces fibres. Sous le nom de
CMT sont regroupées des maladies touchant des géenes différents, des chromosomes différents,
avec des modes de transmission différents. A ce jour, plus de 80 génes ont été impliqués dans
les CMT (Mathis, Magy, Vallat, 2015). Parmi les génes les plus représentés : les mutations sur
PMP22 et GJB1 sont a 1’origine 60 % des cas (Saporta, Sottile, Miller, et al, 2011).

Les CMT1, de type démyélinisant, et CMT2, de type axonal, sont les deux catégories
principales de CMT. La CMT1 entraine des pertes en fibres myélinisees avec des signes de
démy¢élinisation/remyélinisation (qu’on appelle en bulbes d’oignons) ou des aspects d’hyper

myélinisation tomaculaire. La CMT2, quant a elle, n’affecte pas la vitesse de conduction, mais

2



I’axone lui-méme. Certaines familles peuvent présenter des caractéristiques des deux formes,
et donnent un troisieme groupe de la forme dite “intermédiaire”. Cette forme intermédiaire est
le plus souvent transmise par le chromosome X, on les appelle les CMTX. (Morena, Gupta, Hoyle,
2019). Cependant, il existe un cas particulier dans la littérature, la CMT4. Elle est de type
démyélinisant autosomique récessive rare et présente généralement un phénotype sévére a

début précoce (Murakami, Sunada, 2019).

Pour une meilleure compréhension, voici un tableau récapitulatif des 3 types de CMT, et du cas

particulier :
Nom de laCMT Sous-type Transmission

CMT1 Démyélinisante e  Autosomique dominante

CMT2 Axonal e  Autosomique dominante
e Le souvent liee a I'X (CMTX)

CMT intermédiaire Mixte

o  Peut-étre autosomique dominante ou récessive

CMT4 Démyélinisante e Autosomique récessive

Tableau 1 : classifications des différents types de CMT

Une multitude de génes peuvent étre touchés dans la CMT, permettant de sous
catégoriser les CMT. Ainsi, dans les CMT1 nous avons par exemple la CMT1A, CMT1B,
jusqu’a la CMTI1F. Il en est de méme pour les CMT2, CMT4 et CMTX. La Haute Autorité de
Sant¢ (HAS) décrit ainsi plus d’une vingtaine de CMT dans son Protocole National de
Diagnostic et de Soin (2020). En raison de ce nombre trés important, nous nous attarderons sur
les plus fréquentes d'entre elles. Dans 1’ordre, les CMT les plus fréquentes sont (classées de la
plus fréquente a la moins fréquente) : CMT1A, CMTX1, CMT1B, CMT2A (Morena, Gupta, Hoyle,
2019). Ces dernieres sont attribuées aux génes codant pour les protéines de la myéline ou de la

gap junction exprimées dans les cellules de Schwann myélinisées (Murakami, Sunada, 2019).
Nous nous intéressons alors aux genes touchés dans ces CMT :
- CMT1A : PMP22

- CMT1B: MPZ



- CMTX1:MJB1
- CMT2A : MNF2

Sous le nom de CMT se cache donc de multiples pathologies, dont le phénotype peut varier

selon le type et le sous-type, avec des dges d’apparition différents, ou une gravité différente.

B. Phénotype

Dans 60% des cas, ’apparition des premiers symptomes se font lors des dix premiéres
années de la vie, mais il existe aussi des débuts plus tardifs, vers 60 ans. (Souayah, Seltzer,
Brannagan, et al, 2007). De plus, la CMT est longueur-dépendante, ce qui signifie que les nerfs les

plus longs du corps sont affectés en premier et le plus gravement.

La HAS décrit une triade caractéristique de la maladie, qui est commune a toutes les
CMT peu importe leur type (Gudmundsson, Olafsson, Jakobsson et al, 2010) :

- Un déficit moteur progressif qui prédomine aux extrémités distales des membres : Le patient

marche avec un steppage inconscient.

29 ¢

- Des déformations squelettiques : des “pieds creux”, “orteils en griffes”, une scoliose.

- Une disparition des réflexes ostéo-tendineux généralisée, qui peut parfois se limiter & une

aréflexie achilléenne.

Au moment de ’anamnése, le patient décrit des entorses a répétitions, des antécédents
de fractures des membres inférieurs, une difficulté a suivre le sport a 1’école, et des Iésions
plantaires de type ulcérations ou durillons (Klein, Duan, Shy, 2013). Blouin, Perrier, Denormandie
et al décrivent des troubles de 1’équilibre dans 58,9% des cas, et 40,4% de cas avec des entorses
dans une étude en cours de publication. Deux symptémes reviennent de facon commune chez
tous les patients atteints de CMT : la fatigue chronique et la douleur. La douleur est modérée,
symétrique et prédominante dans les membres inférieurs dans la plupart des cas. Elle est

d’origine neuropathique, incluant des crampes, des paresthésies, et un syndrome des jambes



sans repos. Des douleurs ostéo-articulaires sont également reportées, les zones touchées étant

principalement les lombaires, les genoux, les chevilles et les pieds (Mathis, Magy, Vallat, 2015).

Pour les patients atteints de CMTL1A, la plus fréquente des CMT, le phénotype
correspond a la triade décrite précédemment. L'age d'apparition de la maladie se situe dans la
premiére décennie chez 75 % des patients. Il existe une variante plus sévere qui survient pendant
I'enfance ou la petite enfance, qui est appelée syndrome de Roussy-Levy. Il se caractérise par

un tremblement postural des membres supérieurs et représente moins de 15% des cas (Morena,
Gupta, Hoyle, 2019).

La CMT1B est la deuxieme forme de CMT la plus courante et est causée par des
mutations sur la principale protéine constitutive de la myéline périphérique (MPZ). Sur le plan
clinique, on peut observer un phénotype classique de CMT, avec cependant une variation selon
I’age d’apparition de la maladie. Lors d’un déclenchement précoce, une neuropathie sévere de
I’enfance est observée : le syndrome de Dejerine-Sottas. 1l se caractérise par une déformation
du squelette, un retard dans l'acquisition des repéres, une faiblesse, une atrophie distale des
quatre membres, une ataxie, des douleurs fulgurantes inconstantes, et une anomalie pupillaire
également inconstante (Plante-Bordeneuve, 2002). A l'inverse, la variante a apparition tardive (&
I’age adulte) dont les signes et les symptdmes commencent vers I'age de 40 ans, présente un

phénotype plus Iéger. (Morena, Gupta, Hoyle, 2019).

Chez les patients atteints de CMTX1, le phénotype sera souvent plus précoce et plus
sévere chez les hommes que chez les femmes qui vont avoir un phénotype léger voire
asymptomatique. Cette différence serait due aux au schéma d’inactivation du X dans les cellules
myeélinisantes de Schwann. En plus des caractéristiques cliniques typiques de la CMT, les
patients atteints du CMTX1 peuvent présenter un retard de développement moteur, une surdité,
des tremblements, des fractures pathologiques, des troubles du systeme nerveux central (AVC),

ou des lésions de la substance blanche (Wang, Yin, 2015).

Les formes récessives sont souvent plus graves que les formes dominantes. Pour la
CMT4, I’apparition des symptomes peut commencer dés la naissance (CMT4E, CMT4F),
jusqu’a une vingtaine d’années (CMT4C). Le phénotype de la CMT4 est une CMT1 sévére,
avec quelques particularités en plus, comme la paralysie des cordes vocales et du diaphragme,

un glaucome ou une surdité (Eggerman, Gess, Hausler, et al, 2018).



En 2020, la HAS indique dans ses recommandations qu’il faut étre attentif a la
chronologie de la maladie, quel que soit le sous-type. En effet, il existe une spécificité dans la
chronologie des différentes Iésions en pédiatrie : en premier lieu une atteinte primaire s’exprime
liée aux déficits des muscles intrinseques (mains et pieds) puis extrinseques, ensuite survient
une atteinte des tissus mous (hypoextensibilités, rétractions des muscles, des aponévroses et des
structures péri-articulaires), pour se terminer par une atteinte des os. Cette chronologie se réalise
sous la dépendance délétére de la croissance osseuse et des parties molles. Ainsi, I’évolution de
ces lésions au niveau des pieds va se faire de deformations neuro-orthopédiques non fixées (et
donc réductibles) vers des déformations fixées (et devenir irréductibles). La fixation ou non de

la deformation aura un impact important sur le choix du traitement.

C. Evolution de la maladie

Dans les formes congénitales et infantiles, dont les atteintes sont précoces et sévéres, la
progression est lente et progressive sur plusieurs dizaines d’années dans la majorité des cas (Shy,
Chen, Swan et al., 2008), La CMT évolue le plus souvent par poussées, notamment lors de
I’adolescence, lors de la grossesse et de la ménopause. La grande hétérogénéité des cas rend
chaque patient particulier, si bien qu’au sein d’une méme famille deux enfants peuvent avoir
des symptdmes avec une évolution différente. Le degré de handicap peut se résumer & une
simple géne a la marche, et aller jusqu’a 1’usage du fauteuil roulant. Dans la maladie de Charcot-

Marie-Tooth, I’espérance de vie n’est pas affectée, aux dépens de la qualité de vie.

D. Les traitements, I’évolution de la recherche

A ce jour, il n’existe aucun traitement curatif pour la CMT, mais des méthodes sont
disponibles pour gérer efficacement les symptdmes. Ce traitement comprend des antalgiques,
de la rééducation, la mise en place d’une aide technique et une chirurgie des pieds. Chaque
patient doit étre évalué afin d’avoir un traitement “sur mesure”, adapté a ses symptomes. Cette
prise en charge est décrite ultérieurement. Cette partie fait un état des lieux de la recherche et

des espoirs qu’elle engendre pour le futur.

En 2014, des chercheurs firent un essai clinique randomisé en double aveugle de phase

2 d’une combinaison de 3 composes : bacloféne, naltrexone et sorbitol. Cette combinaison est
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appelée le PXT3003 (Attarian, Vallat, Magy, 2014). L’étude s’appuie sur des expériences
précliniques mettant en évidence un mécanisme d’action de régulation négative de la PMP22,
principal gene touché dans la CMT1A. L’étude prouve que le PXT3003 est bien toléré et
efficace dans les modeles de rat transgénique de CMT. Effectivement, la dose la plus élevée de
PXT3003 a montré des preuves cohérentes d'une amélioration modeste apres 12 mois.
Cependant, les auteurs ont considére ses effets comme des indications préliminaires de I'activité

du médicament, plutdt que des conclusions définitives sur I'efficacité du médicament.

La thérapie génique représente un grand espoir dans la recherche du traitement curatif.
Cette technique consiste a introduire du matériel génétique dans 1’organisme. En 2019, des
chercheurs montrent un intérét de cette thérapie dans la CMTX1 (Kagiava, Richter, Tryfonos et al,
2019). En injectant de fagon préventive le géne de la connexine 32 (gene atteint dans la CMTX1)
chez des souris de 2 mois n’ayant pas encore développé de signes de symptome, la sévérité de
la maladie est atténuée, et leurs cellules de Schwann produisent de la connexine 32. Maintenant

il reste @ montrer 1’innocuité du produit afin de pouvoir I’appliquer chez I’homme.

Ces dernieres années, les progrés de la génétique moléculaire et de la biologie
moléculaire ont conduit a une meilleure compréhension de la CMT. Certains de ces essais sont
prometteurs, et nous pouvons nous attendre a des résultats positifs a l'avenir. Bien que la CMT
reste une maladie incurable, les traitements symptomatiques, avec la Kinésithérapie, les
antalgiques et la chirurgie sont primordiaux pour améliorer et maintenir la qualité de vie des

patients.

Il. Epidémiologie
A. Une maladie rare

La CMT est la plus frequente des maladies neurologiques héréditaires (Pareyson, Marchesi,
2009), avec environ 30 000 personnes atteintes en France, sans distinction de leur age et de leur
sexe (orphanet, 2021). En Europe, elle est estimée a 300 000 cas, et 1 million dans le monde. La
fréquence d’apparition de la maladie la classe parmi la cinquantaine des maladies rares les plus
présentes en France. Selon la définition réglementaire européenne, on qualifie une maladie de
rare lorsque sa prévalence est inférieure a 0,05, soit cing personnes sur dix mille. Cependant,
une maladie peut étre rare dans une région, mais fréquente dans une autre. De méme, une
maladie fréquente peut avoir des variations rares. La prévalence de la maladie est donc variable
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selon la géographie, et est estimée de 9.7 a 82.3 cas /100 000 habitants dans la population
caucasienne d’aprés la HAS. L’origine ethnique peut aussi aider a qualifier le type de CMT,
par exemple seulement trois genes sont impliqués chez les patients d’origines gitanes (HK1,
NDRG1, SH3TC2). On compte plus de sujets masculins que féminins, en rapport avec le mode
de transmission possiblement li¢ a 1’X. Cependant, des lacunes existent encore dans les
connaissances epidémiologiques des CMT. La qualité variable des études empéche des
conclusions solides. Pour avoir une idée réelle de I’épidémiologie de la maladie dans le monde,
il faudrait effectuer des recherches axées dans différents pays, sur différents groupes ethniques,

avec la méme méthodologie (Barreto, Oliveira, Nunes et al., 2016).

B. L’errance de diagnostic

En France, un patient atteint d’une maladie rare doit attendre en moyenne deux ans avant
d’étre diagnostiqué (Logé, Besson, Allassonniére, 2020). C’est cette période de latence entre la
premiére consultation et 1’annonce finale que 1’on appelle errance de diagnostic. Elle pose
probléme pour les patients dont 1’état de santé peut s’aggraver lors de 1’attente, aussi bien au
niveau des symptémes purement physiques mais aussi au niveau psychologique. Dans une
étude en cours de publication, Blouin, Perrier, Denormandie et al concluent que seulement
59,4% des patients CMT se voient relier leurs premiers symptdmes localisés au niveau des
pieds avec la maladie. La mise en lien est établie dans 44,5% des cas par le généraliste, dans
17,7% des cas par le patient lui-méme, dans 17,3% des cas par la famille du patient, dans 8,4%

des cas par le neurologue a I’origine du diagnostic, et par le kinésithérapeute dans 6,1% des cas.

Afin de lutter contre cette errance, en octobre 2020, I’European CMT Federation (ECMT)
a organisé sa quatrieme campagne de sensibilisation a la maladie de Charcot-Marie-Tooth.
L’objectif premier étant d’améliorer le dépistage, limiter les erreurs de diagnostic, permettre
une prise en charge adaptée des malades la plus précoce possible. Cette initiative a été menée
dans sept pays européens différents (Royaume-Uni, France, Belgique, Pays-Bas, Italie, Espagne
et Allemagne), afin de faire connaitre cette maladie non seulement auprés du grand public mais
aussi aupres des professionnels de santé (PDS). Cette campagne se compose notamment de
deux visuels, 1’un étant adressé au grand public et I’autre au personnel de santé (annexes | &
I1). Ces visuels ont été affichés dans le métro, et une campagne numérique destinée aux

médecins et aux podologues sur LinkedIn et sur le site Internet de l'association a été lancée,



pendant environ 3 mois. Cependant, les kinésithérapeutes n’ont pas été visés par cette campagne

de sensibilisation.

C. Plan d’action maladie rare

Le ministere des Solidarités et de la Santé, ainsi que le ministére de I’Enseignement
Supérieur, de la Recherche et de I’Innovation, prévoient des plans nationaux pour la gestion et
la promotion des maladies rares. Le plan national maladies rares de 2018-2022 se décline en 11
axes. Parmi eux, 1’axe 7 se rapporte a ’amélioration du parcours de soin. Il prévoit notamment
: “la création de temps d’accompagnement pour permettre a l’équipe médicale et soignante
[...] de mieux encadrer et adapter certains moments clés du parcours des malades et leur
apporter une information adaptée, progressive et respectueuse.” ; ainsi que de “Sensibiliser et
former les professionnels de santé a [’annonce du diagnostic en proposant des aides aux
professionnels développant des supports d’information adaptés pour les malades, leurs aidants
et leur entourage” ; de “valoriser les consultations qui nécessitent la mobilisation de nombreux
professionnels (médecin, psychologues, [...], kinésithérapeutes etc.) et un temps consacre [...]
a ’annonce ou [’évolution du diagnostic, au suivi en cas d'impasse diagnostique, ou dans des
moments charniere tels que la transition adolescent-adulite. ”. Enfin, I’axe 9, qui vise a former
les professionnels de santé et sociaux a mieux identifier et prendre en charge les maladies rares
propose : « d’Adapter la formation initiale et continue des professionnels de santé et sociaux
afin de promouvoir la « culture du doute », et la connaissance du dispositif d’organisation des

soins en France pour la prise en charge des maladies rares. »

Pourtant, en 2020, 1’association CMT-France a lancé une enquéte a destination des
patients visant a étudier 1’évolution de la pratique de I’activité physique chez les patients atteints
de la CMT, au cours de I’épidémie de la COVID-19. Dans ce questionnaire 610 réponses ont
été récoltées. La premiére partie du questionnaire se centre sur 1’age des répondants, leur type
de CMT, mais aussi sur I’attente avant d’avoir eu leur diagnostic. Enfin, une question est posée
: “avez-vous été compris du corps médical ?”. A cette question, 375 personnes ont répondu oui,
235 ont répondu non. En pourcentage, ceci donne 38,5% de personnes estimant n’avoir pas été
compris par le corps médical. Parmi ces 235 personnes, 220 ont expliqué leur réponse.
L’explication la plus fréquente était la méconnaissance de la maladie par les neurologues et les

médecins traitants, mais aussi I'absence de suivi apres le diagnostic, la minimisation des



difficultés comme les douleurs, les fatigues. 66,7% des cas de CMT consultent un neurologue,
mais aussi un kinésithérapeute dans 60,9% des cas, un médecin géneraliste dans 59,7% des cas,
un podologue dans 46,2% des cas (Blouin, Perrier, Denormandie et al, [en cours de publication]). Les
kinésithérapeutes prenant en charge les patients atteints de CMT prennent une importance
considérable dans la vie des patients, non seulement parce qu’ils sont amenés a les voir
régulierement, mais aussi car ils représentent la seule voie possible pour la préservation de leur

autonomie.

L’évolution des meeurs liée a I’apparition d’internet couplées aux connaissances parfois
incomplétes des soignants ameénent aujourd’hui les patients a remettre en cause le savoir du
corps medical, leur aptitude a les comprendre et a les accompagner au mieux. lls sont alors
poussés a rechercher par eux-mémes, s’entraider, s’instruire, ils deviennent de véritables

patients-experts.

D. Emergence du patient-expert

Le dictionnaire Larousse définit le mot “patient” par “une personne soumise a un
examen médical, suivant un traitement ou subissant une intervention chirurgicale.”, et le mot
“expert” par “qui connait tres bien quelque chose par la pratique, qui témoigne de cette
compétence”. En somme, le patient-expert est une personne atteinte d’une maladie, et qui a une
volonté de s’impliquer auprés d’autres personnes atteintes d’une maladie. C’est une personne
expérimentée, qui a acquis et développé des connaissances experientielles et médicales sur sa
maladie. Ce concept s’adapte particulierement aux maladies chroniques quelles qu’elles soient.
Depuis 1980, avec I’augmentation de maladies chroniques comme le SIDA, traitables sur un
trés long terme, et la disparition des maladies infectieuses comme premiére cause de mortalité,
I’exercice de la médecine est devenu de plus en plus pluri-disciplinaire sur la base de relations
horizontales, ¢’est-a-dire avec un diagnostic établi et un protocole de soins défini par un groupe
de différents spécialistes (Boudier, Bensebaa, Jablanczy, 2012). Auparavant, les connaissances

étaient détenues par les médecins et les sites institutionnels.

De nos jours, et grace a I’émergence d’internet et des réseaux sociaux, interviennent les
sites des patients individuels, les blogs, les forums, les sites des associations, etc. Il existe donc
de multiples canaux de transmission de I’information et/ou de la connaissance. Ce partage des

connaissances a pour conséquence une démystification de la médecine, et face a cela se pose
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alors la question de 1’attitude des soignants dans leurs interactions avec le patient. Par exemple,
pour la maladie de Charcot-Marie-Tooth, il existe des associations, mais aussi plusieurs groupes
privés, dédiés aux débats entre patients. En tapant “Charcot-Marie-Tooth” sur le réseau social
Facebook, de nombreux groupes privés apparaissent, en francais mais aussi en anglais. Le
groupe “Maladie de Charcot-Marie-Tooth” ne comporte que 892 membres, mais le groupe
“Charcot-Marie-Tooth Association” en comporte 17 000. Dans ces groupes, divers
témoignages sont observables. Parmi eux, plusieurs personnes s’interrogent sur leur prise en
charge kinésithérapique : “Vous-a-t-il fait faire cet exercice ?” ; “Combien de séances faites-

vous ?”.

L’émergence du patient-expert peut presenter des avantages pour les PDS. Gréace a leur
expérience, les patients deviennent de véritables sources d’inspiration dans 1’¢laboration de
stratégie de soulagement, ou déradication de symptdémes. Ainsi, le Professeur Philippe
Denormandie, ambassadeur de la 4e campagne de sensibilisation de la Fédération européenne
de CMT a déclare, a propos des patients, dans un communiqué de presse : “Nous pouvons
compter sur l'intelligence du patient : mieux partager et écouter pour savoir ce qu'il ressent,
pour mieux comprendre leur souffrance.” (ECMT, 2020). Ainsi, les patients pourraient devenir de
véritables sachants pour les soignants a certains égards. Le role des patients-experts est
particulierement crucial dans les maladies rares. Des patients experts empathiques et

compétents sont manifestement nécessaires a I'avenir du systeme de santé (Cordier, 2014).

La gestion de patient-experts peut aussi représenter un défi. En effet, le soignant ne fera pas
face & un patient passif, mais bien actif, qui le poussera dans ses connaissances et ses
retranchements. Le patient-expert sera au courant de tout : des derniéres recherches, des
nouvelles thérapies, des congres. Le patient-expert prend le temps de se renseigner, est prét a
accumuler du savoir. La responsabilisation des patients remet de plus en plus en question la

« domination paternaliste » des soignants sur les patients (Cordier, 2014).

E. L’intérét de la brochure

En 2016, Bester et al. montrent qu’une brochure éducative ciblée est un mécanisme de
communication utile pour les cliniciens. Ces brochures peuvent avoir plusieurs objectifs :
préventif, cataloguer les stratégies diagnostiques ou thérapeutiques, faire une éducation

thérapeutique du patient, et enfin a but de depistage (HAS, 2009). Des brochures concernant la
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maladie de Chacot-Marie-Tooth, publiées par CMTFrance, sont déja disponibles en ligne, mais
aucune ne s’adresse aux kinésithérapeutes. Ces brochures s’adressent aux patients ou aux
profanes. L’une récapitule des informations générales sur la maladie, sur ses signes, son
traitement, et les contacts utiles. L’autre, recense des exercices d’auto-rééducation a faire par

le patient. Cette derniére, datant de 2000, n’a jamais été réactualisée.

I11. Prise en charge et parcours de soin

A. Vers un diagnostic de CMT

La faiblesse des membres inférieurs, la déformation héréditaire des pieds ameénent les
patients a consulter leur médecin généraliste (Johnson, Nicholas, McCorquodale et al, 2016). Si le
médecin généraliste arrive a détecter le caractére neurologique des symptomes, I’examen révele
des déficits sensoriels et une faiblesse motrice distale avec atrophie musculaire associée et
I'absence de réflexes tendineux profonds. Le patient est alors amené a réaliser des études de
conduction nerveuse par électromyogramme, qui permet d'exclure d'autres types de maladies
neuromusculaires, comme les anomalies du motoneurone, les pathologies de la jonction
neuromusculaire (myasthénies), ainsi que les troubles musculaires comme les myopathies ou
les myotonies dystrophiques (Jani-Acsadi, Ounpuu, Pierz, et al, 2015). Un ralentissement de la
conduction nerveuse, inférieur a 38 m/s sera observé dans les formes démyélinisantes, et une
diminution des amplitudes du potentiel d’action avec préservation des vitesses de conduction
dans les formes axonales. Dans la CMT intermédiaire, le ralentissement de la conduction
nerveuse se situe entre 25 m/s et 45 m/s. (McCorquodale, Pucillo, Johnson, 2016).

La biopsie nerveuse fiit pendant longtemps 1’outil classique pour rechercher la cause
d’une neuropathie, mais les progres des tests génétiques ont rendu caduque son utilisation en
cas de suspicion de CMT. Cependant, elle peut étre indiquée lorsque les séquencages généetiques

donnent des résultats equivoques, avec notamment la découverte de plusieurs génes pathogenes
(Sommer, 2018).

Avec 1’électrodiagnostic et la détermination du type de CMT, le patient peut aussi
réaliser des tests génétiques. Le séquencage de ses genes ne changera aucunement la gestion de
la maladie, le traitement ou la rééducation. Cependant, il peut avoir une place importante dans
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les choix de vie du patient, car la confirmation d’une maladie héréditaire peut avoir des

répercussions chez des patients en age de procréer. (McCorquodale, Pucillo, Johnson, 2016).

Si le diagnostic médical de la CMT est traditionnellement posé par le spécialiste en
neurologie, la prise en charge optimale de ces patients est pluridisciplinaire, fait appel a des
conseillers en génétique, des kinésithérapeutes, des ergothérapeutes, des psychiatres, des

orthesistes, et parfois enfin un chirurgien orthopédique.

B. La prise en charge kinésithérapique

En 2015, Anens et al montrent un lien entre I’absence d’activité physique et 1’atteinte
de la CMT. L’état physique est un facteur limitant en termes de fatigue, de mauvais équilibre,
de faiblesse musculaire et de douleur. Il est donc primordial de promouvoir une activité
physique adaptée et autonome chez ces patients, qui auront une tendance a la sédentarité. Cette
caractéristique est commune aux personnes atteintes de la maladie de Parkinson ou encore de
la sclérose en plaque (Kim, Mehta, Thirumalai et al, 2019). En 2019, Kim, Mehta, Thirumalai et al
rédigent un guide d’activité physique chez ces patients. Les moyens recommandés de

rééducation sont :

- L’entrainement en endurance : 2 a 3 fois par semaine - Niveau recommandé : le patient
peut tenir une discussion avec difficulté (11- 15 Echelle de Borg) - 40-60% de la VO2max

ou FCmax.

- L’entrainement & visée de gain de force : 2 & 3 fois par semaine - 1 & 4 séries de 8 & 15
répétitions espacées d’1 a 2 min de repos, 5-10 exercices.

- L’entrainement a visée neuromoteur : 2-3 fois par semaine, 20 min - Exercices de

coordination, d’agilité, de stabilité posturale.

- Des étirements : 7 fois par semaine - 1-3 répétitions par muscle, tenir 30-60 sec. De méme,
Kenis-Coskuna et al concluent en 2015 que les étirements sont quelque peu efficaces pour

maintenir I'amplitude des mouvements chez le patient atteint de CMT.

Dans une revue de littérature publiée en 2016 par Corrado, Ciardi et Bargigli, visant a
analyser la rééducation dans la maladie de Charcot-Marie-Tooth, les résultats obtenus indiquent
une efficacité de la kinésithérapie dans la prise en charge, car elle permet une amélioration de
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la capacité fonctionnelle. A cet égard, en 2020, la HAS place la rééducation comme point
fondamental de la prise en charge dans ses recommandations au médecin traitant. Elle distingue
deux types de prise en charge, la rééducation pédiatrique et celle de I’adulte, lié a 1a réductibilité

des troubles évoqués dans le phénotype de la maladie.

En pédiatrie, le kinésithérapeute empéche la fixation des déformations en pied creux,
varus équin ou pieds plats valgus, grace a des mobilisations de 1’ensemble des articulations du
pied et de la cheville. De méme, il va travailler sur I’extensibilité des muscles a 1’origine de
I’équin et de la griffe des orteils, c’est-a-dire le triceps sural et les fléchisseurs des orteils, et sur

I’extensibilité de 1’aponévrose plantaire, responsable d’une fixation précoce en pieds creux
(HAS, 2020).

Les patients atteints de CMT présentent une consommation maximale d'oxygéne et une
capacité aérobie fonctionnelle réduite, et I'exercice aérobie pourrait améliorer la capacité
fonctionnelle et la capacité aérobie. (Pareyson, Marchesi, 2009). De méme, I’exercice léger a modéré
est efficace et sdr, entrainant une amélioration significative de la capacité de marche et de la
force des membres inférieurs (Pareyson, Marchesi, 2009). En 2018, Reynaud, Morel, Givron et al.
montrent une corrélation entre la vitesse de marche et la force musculaire isocinétique des
extenseurs de genou pour toute la population étudiée quel que soit 1’age, et entre la vitesse de
marche et la force musculaire isocinétique des extenseurs de genou et des fléchisseurs de genou
pour les sujets de moins de 50 ans atteints de la CMT1A. Il serait probable qu’un renforcement
musculaire des quadriceps et ischio-jambiers permettrait donc une amélioration de la vitesse de

marche.

De plus, la prise en charge permettrait une amélioration de 1’équilibre, une meilleure
performance de la marche, une réduction du temps lors de la marche sur de petites distances
(10 m), une amélioration dans I’exécution des AVQ. Cependant, peu de preuves prouvent une
augmentation de la flexion dorsale de cheville. Pour les membres supérieurs, une amélioration
de la fonctionnalité de la vie quotidienne et de la performance professionnelle sont observeées.
En 2011, Wilmshurst et Ouvrier R. expliquent que les membres de la famille d’enfants atteints
de CMT ainsi que les soignants ne sont pas convaincus que la rééducation soit efficace, en
raison des bénéfices relativement faibles qu'ils observent. Cependant, les patients atteints de
CMT percoivent les bénéfices physiques et mentaux de la rééducation. Pour finir, la rééducation

peut aussi étre préventive, pour éviter les raideurs, les rétractions et les déformations. Pour la
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posologie, les recommandations sont de 2 a 3 séances par semaines (HAS, 2020).

C. La mise en place d’une aide technique

Les orthéses conviennent en cas de pieds creux, de douleurs au pied et/ou de légére
altération de I'équilibre, alors que les attelles conviennent au pied tombant (steppage), a la
faiblesse générale des pieds, a ’amyotrophie, aux altérations séveres de 'équilibre et/ou aux
difficultés de déambulation. Aprés la mise en place d'un tel systéme, les patients doivent
recevoir un entrainement a la marche pour les aider a adapter et a normaliser leur biomécanique
pendant la marche, et éviter d'autres mouvements de compensation pour une meilleure efficacité
énergétique. En effet, sans aide technique, les patients utilisent des stratégies compensatoires
dans les muscles proximaux de la hanche et du bassin (Corrado, Ciardi et Bargigli, 2016). L.’age est
aussi associ¢ a un type d’appareillage, il existe une corrélation entre 1’évolution de

I’appareillage et I’évolution de la maladie.

En premier lieu, les patients recoivent uniqguement des semelles orthopédiques. Puis
viennent les chaussures orthopédiques, et les premiers releveurs de pieds. Dans sa these sur la
prise en charge des déformations du pied, Blouin interroge les patients atteints de CMT sur leur
appareillage. Parmi les 726 répondants, 1’age moyen des premieres semelles orthopédiques est
de 28,7 ans, celui des chaussures orthopédiques de 37,7 ans, et des releveurs des pieds 42 ans.
Cependant, il note 49% d’abandons des appareillages proposés. Les raisons relevées sont : un
appareillage trop volumineux (31%), des problémes esthétiques (27%), un conflit cutané (22%),
et enfin un appareillage non adapté, a cause de 1’évolution des symptomes (24%). Les
consultations sporadiques du kinésithérapeute semblent conditionner 1’abandon. La prévention
de I’abandon de tout appareillage par le suivi de fréquentes séances de kinésithérapie vient
renforcer les théories sur la physiopathologie des déformations. Les renforcements musculaires
et étirements semblent contribuer a lutter contre les forces déformantes a composantes
musculaires, et ainsi facilité la prise en charge par appareillage (Blouin, Perrier, Denormandie [en

cours de publication]).

Un suivi de I’appareillage est donc trés important, or il n’est présent que dans 51,7% des
cas. Il semblerait que les PDS aient a redéfinir les lignes directrices du chemin vers

I’appareillage, et de tenir compte des répercussions dans leur vie au cours du temps.
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D. Lachirurgie du pied

Les trois grands principes de la chirurgie, quel que soit la technique utilisée, sont

(Denormandie, 2019) :

- La compensation des muscles déficitaires
- Un rééquilibrage des forces musculaires

- Une stabilisation des articulations

Il apparait que les procédures osseuses et musculaires doivent étre combinées afin
d'obtenir un résultat optimal (Beals, Nickisch, 2008). La procédure osseuse comprend 1’utilisation
de la fusion d’articulations, notamment dans l'articulation subtalaire, 1’articulation talo-
naviculaire et l'articulation calcanéo-cuboidienne. Cependant, il existe aussi des ostéotomies a
caractére de double ou simple arthrodése. Aujourd’hui, la tendance veut que le chirurgien
préserve un maximum d’articulations. En effet, la chirurgie de préservation de l'articulation
associée a des procédures d'équilibrage des tissus mous, permet d'obtenir de meilleurs résultats

fonctionnels et un taux de complications plus faible que dans le cas d’une triple arthrodése

(Tejero, Chans-Veres, Carranza-Bencano, 2021).

La procédure musculaire quant a elle comprend le transfert de plusieurs tendons : le
tibial postérieur peut étre réinséré en dorsolatéral, en une ou deux parties, alors que le tibial
antérieur est transféré sur 1’arricre pied, I’extenseur de I'hallux sur le col du premier métatarsien

et le long fibulaire sur le court fibulaire.

Une rééducation programmeée doit étre faites avant et aprés 1’intervention, afin d’éviter
une amyotrophie augmentée suite a I’immobilisation (Denormandie, 2019). Une intervention
chirurgicale précoce pour neutraliser les forces déformantes chez les patients atteints de CMT
pourrait étre une stratégie utile pour retarder ou prévenir la nécessité d'une reconstruction

étendue et les complications futures potentielles.
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Problématique

La CMT est la plus fréquente des maladies neuromusculaires génétiques au monde
(Pareyson, Marchesi, 2009) avec 30 000 cas en France, sans distinction d’age ou de sexe, se

catégorisant dans la classe des cinquante maladies rares les plus fréquentes (orphanet, 2021).

Elle se caractérise par une surexpression protéigue, responsable d’une atteinte de la
myéline des nerfs périphériques sensitifs et moteurs a des degrés variables (Pareyson,, Marchesi,
2009). L’association d’un examen clinique et électromyographique permettent de poser le
diagnostic aprés une errance médicale qui dure environ 2 ans (Logé, Besson, Allassonniére, 2020).
Les symptdmes amenant le patient a consulter son médecin traitant sont des chutes a répétition,
des déformations du pied en équin et une sensibilité affaiblie. A I’examen, les réflexes ostéo-
tendineux sont abolis, la sensibilité des pieds et des mains affaiblies (Gudmundsson, Olafsson,
Jakobsson et al, 2010). Des signes associés permettent de classer la maladie en plusieurs catégories,
en fonction de la forme (axonale, démyélinisante ou intermédiaire) et du mode de transmission

(autosomique dominant, autosomique récessif et lié a 1’X) (Pareyson et Marchesi, 2009).

Il n’existe aucun traitement curatif a ce jour (McCorquodale, Pucillo, Johnson, 2016). La HAS
place en premiere ligne la rééducation. Elle consiste & empécher la fixation des déformations
des pieds, grace a des mobilisations des articulations du pied et de la cheville, un travail de
I’extensibilité le triceps sural et les fléchisseurs des orteils, et de I'aponévrose plantaire dans la
population pédiatrique (HAS, 2020). Chez I’adulte, des exercices d’aérobie a un niveau sous

maximal, un renforcement musculaire des quadriceps et ischio-jambiers sont recommandés
(Pareyson., Marchesi, 2009).

En France, le plan d’Action Maladies Rares du Ministére des Solidarités et de la Santé
initié en 2018 a pour objet d’adapter la formation initiale et continue des professionnels de santé
dans la « culture du doute », et d’améliorer la connaissance des prises en charge des maladies
rares en France. Au sein d’un milieu ou les patients atteints de maladies chroniques, se
soutiennent, se renseignent et s’instruisent, devenant de véritables ressources pour 1’élaboration
de la prise en charge, le réle du soignant reste primordial pour guider et soutenir a la fois les

« patients experts » et ceux qui ne sont pas encore engagés dans ce processus (Cordier, 2014).

Pour autant, les résultats d’une enquéte conduite par I’association CMT-France en 2020

a destination des patients, ont montré que les patients se sentaient souvent incompris de 1’équipe
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médicale et paramédicale qui les entourait, qui d’aprés eux n’était pas suffisamment informée

de I’existence et des conséquences de la maladie (CMT-France, 2020).

Dans ce contexte, il parait nécessaire de sensibiliser les kinésithérapeutes sur la CMT,
ses symptomes et sa prise en charge. La réalisation d’une brochure est un outil idéal puisqu’elle

constitue un moyen de communication rapide a lire, peu onéreux et facilement diffusable.

La question de recherche générale qui émerge est la suivante : la réalisation d’une
brochure a destination des kinésithérapeutes permet-elle d’améliorer la prise en charge
de laCMT ?

La premiere étape de ce processus passe par la réalisation d’un outil d’information

a destination des kinésithérapeute, objet de ce travail de recherche.

Notre objectif était de créer une brochure informative sur la CMT a destination des
kinésithérapeutes. La brochure a été construite par consensus avec ’aide de patients experts de
la CMT et de PDS ayant une expérience dans la prise en charge de la CMT, qui ont été
interrogés plusieurs fois de la création jusqu'a sa version finale. La partie suivante présente ce

processus.
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Méthodologie

I. Présentation générale du plan de I’étude

Dans le but de répondre a notre problématique, nous avons construit une brochure a
destination des kinésithérapeutes. Le processus devait suivre cing étapes résumées par la figure
n°1l. Cette figure est issue d’une étude réalisée en 2008 (Francis et al, 2008), visant 1’¢laboration
d’une brochure a destination d’enfants atteints de pathologies respiratoires. Elle a été modifiée
en prenant en considération les recommandations de la HAS publiées en 2009 portant sur
« ’Elaboration d'un document écrit d'information » (HAS, 2009). La rédaction de la premiére
version de la brochure, puis la coordination des échanges était effectuée par S.B. (étudiante en
5¢me année de kinésithérapie). Ce travail a été rédigé en collaboration avec 1’association CMT-

France, qui a apporté une contribution financiere (graphiste et impression).

Etape 1: L’état des licux des connaissances était réalisé via la littérature scientifique
existante sur la pathologie, ainsi que par divers documents d’informations rédigés par des
associations de patients, comme CMT-France. Il visait d’une part a s’assurer de 1’inexistence
d’une brochure de sensibilisation a destination des MK, et d’autre part a constituer un support
pour 1’¢laboration des concepts clés et des sections abordés dans I’¢laboration de la premiere

version de la brochure.
Etape 2 : la premiere version de la brochure était realisee.

Etape 3 : La premiere version de la brochure devait ensuite servir de point de départ au
cours des echanges avec les PDS et des patients-experts. Des experts de la communication et
des graphistes étaient également sollicités pour améliorer la forme de la brochure. Les versions
successives de la brochure étaient alors corrigées et améliorées au fur et a mesure des entretiens.
Les PDS et les patients étaient sollicités autant que fois que nécessaire, aprés chaque nouvelle
version, jusqu’a ce qu’ils soient tous satisfait de la version réalisée de la brochure, ce qui
permettait de passer a 1’étape 4. (Le déroulement de I’étape 3 est décrite en détails dans la partie

suivante)

Etape 4: Pour finir, la brochure était testée par le public visé : des masseurs-
kinésithérapeutes diplomés d’Etat (MKDE). Le niveau de difficulté de lecture de la brochure
finale devait également étre évalué grace a un test de Rudolf Fresch, tiré du guide de
méthodologie de la HAS (2009). (Le déroulement de 1’étape 4 est décrite en détail dans la partie

suivante)
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Etape 5: A I’issue des résultats obtenus a 1’étape 4, il devait étre realisée une réunion de
consensus avec les experts disponibles pour discuter des résultats obtenus, et décider d’une des
3 options suivantes : Option 1 : la brochure est finalisée ; Option 2 : La brochure nécessite des
changements mineurs de mise en forme, avant d’étre considérée comme finalisée ; option 3 :
La brochure nécessite des changements majeurs, qui nécessitent ensuite la poursuite du

processus en reprenant 1’étape 3.

Etape 1 : examen de la littérature et des enjeux a traiter

Etape 2 : élaboration d'une version 1 (V1) de la brochure

A

ﬁitape 3 : analyses sous forme d’entretien avec des )

Evolutions

dela +— | experts :
brochure 1 - par des professionnels de santé
Vi — *| 2 -par des patients
Suivi d'une demande de validation générale par
\l’ensemble des experts Yy,
version validée version non validée

Etape 4 : tests de la brochure :
Test de compréhension par le public cible (les MKDE)
Test de Rudolf Fresch pour la difficulté de lecture

Etape 5 : réunion consensus d’experts

Brochure finalisée Modifications aninenres Modifications majeures a réaliser

a réaliser
y !
Diffusion de la brochure Réalisation brochure V3

Fig. n°1: récapitulatif des différentes étapes de création de la brochure inspiré de (Francis et al, 2008) et de la
HAS (HAS, 2009)
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1. Présentation détaillée du déroulement de I’étude

A. La population visée et les objectifs

Les kinésithérapeutes sont la cible de cette brochure, dans un objectif de sensibilisation
de ces PDS. Cet objectif s’est réalisé grace a une rédaction des stratégies diagnostiques et
thérapeutiques, c’est-a-dire en expliquant la pathologie, ses symptdmes phares, puis les
différentes techniques thérapeutiques (HAS, 2009). Cette brochure devait fournir les outils

essentiels d’une bonne prise en charge par le kinésithérapeute.

B. Outils et principes de forme de la brochure

La brochure était réalisée sur Canva.com, site dédié a la réalisation d’affiches, de sites
internet, de brochures etc. Ce site fournit une multitude de designs simples d’utilisation, et

propose de nombreux conseils de design graphique.

Afin d’obtenir une plus grande harmonie entre la taille des titres et du corps de texte, la
brochure devait respecter la suite de Fibonacci, encore appelée nombre d’or, souvent utilisée
dans le design graphique (Galtier, 2016). Ce nombre représente le résultat de la division de deux
longueurs. C’est une proportion, qu’on appelle la proportion d’or, dont le résultat équivaut a
environ 1,6. La proportion est d'or lorsque le rapport entre la petite et la grande partie est
identique au rapport entre le grand rapport et le tout, soit a/b = (a+ b)/a = 1,6. Pour obtenir une
proportion d’or, il revient donc a calculer par 1,6 la police initiale. Par exemple, pour un corps

de texte de police 12, le titre doit étre d’une police 12 x 1,6, soit 19,2.

C. La méthodologie par entretiens

Cette meéthodologie est élaborée grace au guide de méthodologie publié par la HAS sur

1’élaboration d’une brochure, ainsi que par une étude réalisée en 2008 par Francis et al (Francis
et al, 2008).

1. Déroulement des entretiens (étape 3)

La réalisation nécessite des entretiens avec des experts du domaine, afin de vérifier non

seulement 1’exactitude des données, la bonne compréhension par chacun mais aussi la validité
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de la mise en page. Les PDS (e.g. médecins, podologues, kinésithérapeutes) et des patients
étaient sollicités dans leur qualité d’experts/connaisseurs de la maladie. Un des enjeux de ce
mémoire était de réaliser un document a I’image des patients et de leur réalité, c’est pourquoi il
était prévu que la brochure soit également soumise aux critiques constructives des patients. Les
PDS étaient considérés comme experts s’ils avaient déja pris en charge un patient atteint de la
CMT, sur une peériode de plusieurs semaines. Les patients étaient considérés comme experts
s’ils détenaient le statut officiel de patient-expert grace a un dipléme universitaire d’éducation
thérapeutique, ou lorsqu’ils étaient acteurs d’un travail associatif visant a faire connaitre et a
faire évoluer la prise en charge de leur maladie. Chaque expert était contacté de facon
individuelle. Dans un souci de facilitation de 1’organisation, et pour maximiser les chances de

trouver des experts, les entretiens étaient organisés en présentiel et a distance.

La méthodologie d’entretien reposait sur des entretiens individuels et répétés qui suivaient le

déroulement suivant, inspiré de la HAS (HAS, 2009) :

« Explication du contexte d élaboration du document ;

Discussion du parcours du soignant/patient avec la pathologie au quotidien (prise de

notes) ;

- Temps de lecture individuelle par le patient ou ['usager d’une ébauche de brochure
realisée lors de ['étape 1 et 2 ;

- Recueil des opinions des participants (prise de notes) sur les éléments suivants : - avis
général sur le document - contenu - compréhension — présentation ;

- Analyse des données objectives et subjectives collectées lors des entretiens ;

- Proposition d’améliorations a apporter au document. »

A l'occasion des gquestionnements, chaque réponse était prise en compte, les divergences de
point de vue étaient analysées au méme titre que les convergences, sans écarter aucune réponse.

L’analyse des entretiens reposait sur plusieurs items (HAS, 2009) :
-« L’opinion générale sur le document ;

- La lisibilité et la compréhension : la facilité/difficulté a localiser, lire et comprendre

’information et a repérer le message principal et les points Clés ;
- La présentation et [’organisation : logique, hiérarchie ; liens entre les messages clés ;
- La quantité d’information (trop ou pas assez) ;
- L’utilité et I’aspect des illustrations ;

- L'utilisation potentielle sur le terrain ;
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- Les modalités de mise a disposition et les différentes utilisations possibles (qui remet,

ou et quand, comment) »

Les réponses de chacun ont été mises en commun, afin d’en dégager des modifications a rédiger

dans la brochure.

Une fois les entretiens effectués avec les PDS et les patients, un graphiste et un
professionnel de la communication étaient contactés afin de discuter de la mise en page (pour
le graphiste), de la disposition des textes et des phrases d’accroches (pour le professionnel de

la communication). Le but était de rendre la brochure la plus attractive possible.
2. Déroulement de la phase de test (étape 4)

La brochure devait étre lisible par tous. Nous avons appliqué le test de lisibilité de

Rudolf Fresch qui se calcule de la fagon suivante (HAS, 2009) :
206,835 — (1,015 — NMM) — (84,6 — NMS)
avec :

- NMM le nombre moyen de mots par phrase,
- NMS le nombre moyen de syllabes par tranche de 100 mots consécutifs

Le résultat était alors reporté dans une grille d’évaluation spécifique au test.

De plus, le texte doit étre compréhensible par tous. La compréhension peut étre influencée
par plusieurs éléments, notamment par les différentes caractéristiques des utilisateurs (leur age,
leurs connaissances, etc.) et le contexte dans lequel le texte est remis (HAS, 2009). Le test de la
compréhension de la brochure était réalisé lors d’entretiens individuels avec des MKDE. 10 a
12 MKDE était recommandé d’aprés la HAS (HAS, 2009), sans justification supplémentaire.
D’aprés Perneger et al, (Perneger et al, 2015), cette population cible, utilisée pour réaliser des pré-
tests dans le cadre d’études de validation de questionnaire, est insuffisante pour ne pas rater la
détection d’un probléme, ils recommandent alors d’inclure 30 & 50 personnes. Ainsi, il était
prévu dans notre travail, de soumettre la brochure a I’avis d’un groupe de kinésithérapeute

supérieur a 12, idéalement de 30.

Les entretiens avec les kinésithérapeutes avaient pour objet de tester la bonne
compréhension de chaque terme par chacun. A cet égard, chaque page était relue, et il était
demandé a la personne ce qu’elle comprenait de la brochure, et si cette brochure lui paraissait

utile a sa pratique. Plus précisément il lui était demandé un avis sur le fond (i.e. la richesse des
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informations, 1’aspect synthétique, 1’apport pour le clinicien, la compréhensibilité, 1’aspect
ennuyant, intrusif, inapproprié voir insultant) et la forme (i.e. la fluidité de lecture, le

vocabulaire employé, la clarté qui ressort de la brochure, I’intérét des illustrations, 1’aspect

esthétique.

24



Résultats

I. Chronologie de I’étude

La figure 2 ci-dessous recense la méthodologie utilisée ainsi que la chronologie de 1°étude.

Evolutions
dela
brochure
Vi

Etape 1 : examen de la littérature et des enjeux a traiter

Mai 4 juin 2021

Etape 2 : élaboration d’une version 1 (V1) de la brochure

Septembre a novembre 2021

A

\

( Etape 3 : analyses sous forme d’entretien avec des \

experts :
1 - par des professionnels de santé
2 - par des patients

Svnthése d'une version 2 (V2)

- Amélioration de la mise en page

- demande de validation générale par les experts

o

Diffusion de la brochure
au congrés CMT-France
19 Mars 2022

.

)

Fig. n°2 : chronologie de I’étude

version validée

Etape 4 : tests de la brochure :

Test de compréhension par le public cible (les MKDE)
Test de Rudolf Fresch pour la difficulté de lecture

Etape 5 : réunion consensus d’experts

I

Modffications mineures
a réaliser

|

Réalisation brochure V3

1. Résumé des résultats

Etape 1 & étape 2 :

Novembre 2021 a mars
2022
-9PDS
- 9 patients
- 1 graphiste

Mars, avril 2022
32 MKDE

avril 2022
Coordinatrice + 1
expert

Juillet 2022
3 MKDE

L’état des licux des connaissances a été apporté via la littérature

scientifique existante sur la pathologie, ainsi que par divers documents d’informations rédigés

par des associations de patients, comme CMT-France. Aucune brochure récente a destination
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des kinésithérapeutes n’a été publiée a notre connaissance. Ces informations ont permis
1’élaboration d’une version 1 de la brochure. Des conseils préliminaires ont été fournis par une

graphiste professionnelle.

Etape 3 : Cette version 1 a été testée, remaniée. Dans une premiere partie, elle a été soumise
a critiques au cours d’entretiens avec des PDS et de patients-experts. Les versions successives
de la brochure ont alors été corrigées et ameéliorées au fur et a mesure des entretiens. La derniére
version 1 (nommée 1.21) de la brochure est exposée en Annexe VIII. La mise en page de la
1.21 a alors été améliorée par une graphiste professionnelle, financée par 1’association CMT -

France. Elle devient alors la version 2 (V2) de notre étude (annexe I1X).

Etape 3 finale : La V2 a été renvoyée aux experts ayant participé a I’étude. Cette version a été

validée par chacun.

Etape 4 : Pour finir, elle a été testée par le public visé : 33 masseurs-kinésithérapeutes diplémés
d’Etat (MKDE). Le niveau de difficulté de lecture de la brochure finale a également été évalué
grace a un test de Rudolf Fresch, tiré du guide de méthodologie de la HAS (2009). Il ressort un

niveau de lecture difficile.

Etape 5: réunion réalisée Fin avril : Option 2: modifications mineures a réaliser. Ces

modifications seront réalisées en juillet 2022.

I1l. Le contenu de la brochure : étapes 1 (mai-juin 2021)

Lors de 1’analyse de la littérature, nous avons identifiés plusieurs sections a développer
au sein de la brochure a destination des kinésithérapeutes. En effet, les principaux manques mis
en avant par I’enquéte de 1’association CMT-France en 2020 correspondent a une mauvaise
connaissance de la maladie, de la prise en charge et de la détection de la maladie. La premiére

version de la brochure (annexe Il1) contenait alors ces catégories :

- Une photo représentative d’un pied CMT

- Un paragraphe sur
o Laréeducation
o Les différents soignants concernés et le parcours de soin
o La physiopathologie

o Le degré de graviteé de la maladie
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o Les indications de chirurgie

o Les aides techniques

IV.  Resultats des entretiens - étape 3 (novembre 2021- mars 2022)

Suites aux entretiens avec les professionnels de santé, chaque catégorie a pu évoluer

afin de donner une version 1.21 (annexe n°VIII). Les principaux changements effectués étaient

les suivants :

o La catégorie de la rééducation a été revue entierement.

o Un paragraphe sur I’examen clinique et la détection de la maladie a été ajouté.

o La physiopathologie a été raccourcie et réalisée sous forme de schéma.

o Des indications sur le colt financier de la pathologie pour le patient ont été

ajoutées.

o Un complément de littérature via QR code a été ajouté.

La partie suivante décrit en détail le déroulement de I’étape 3 :

Dans cette partie, plusieurs tableaux analysant la population des 18 experts ayant participe a

cette étude sont exposés. Le classement a été réalise en fonction de la date d’entretien de

I’intervenant. En effet, le modéle de brochure analysé a évolué au cours du temps, et le relecteur

n°1 n’a donc pas eu acces a la méme brochure que le relecteur n°18.

A. Entretiens avec les professionnels de santé

Relecteur n°
2

3
4
6
8

9
10
11
12

Profession

Podologue DE libéral

Médecin MPR

Chirurgien orthopédique

Podologue DE libéral

M.K.D.E en centre de réadaptation neurologique
Podologue et biomécanicien

Médecin neurologue

Médecin MPR

Kinésithérapeute DE/chercheur

Tableau n°2 : population de professionnels de santé ayant participé a ’étude

Les entretiens n°2, 3, 6, 8 et 12 ont été faits en présentiel. L’entretien n°4 a été fait par téléphone.

Les entretiens n°9, 10 et 11 ont été realisés par mail.

Les relecteurs n°2 et 3 ont relu la brochure 1.3 de I’annexe V. Le relecteur n°4 a relu la brochure

1.4 de ’annexe VI. Les relecteurs n°6 a 11 ont vu la brochure 1.10 de ’annexe VII.
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B. Entretiens avec les patients

Relecteur n° Age (années) Type de CMT/statut Année de diagnostic
1 66 CMT X 1983
5 20 CMT1A 2016
7 44 Patiente experte CMT et 2013

HNPP (neuropathie
tomaculaire)

12 40 CMT1E 2013
13 81 CMT2 1995
14 42 CMTX1 2015
15 52 CMT2 2017
16 70 CMT4¢ 1998
17 66 CMT1A 2007

Tableau n°3 : population de patients impliqués au sein de ’étape 3

L’ensemble des patients ont répondu par mail ou par téléphone (relecteurs n°1 et n°17). Le
relecteur n°1 a eu acces a la brochure 1.1 de I’annexe V. Les autres ont relu la brochure 1.10

de ’annexe VII.

C. _Entretiens avec les professionnels de la communication et de ’image

Relecteur n° Profession
11 Prestataire en communication
18 Graphiste

Tableau n°4 : population des professionnels de la communication et de la mise en page impliqués au sein de
Détape 3

Le relecteur n°11 a relu la brochure 1.10 de I’annexe VII, le relecteur n°18 la 1.21 de ’annexe
VIII.

Les entretiens avec ces professionnels ont permis 1’élaboration d’une version pré-finale de la

brochure, appelée V2, et exposée en annexe IX.

La brochure V2 pré-finale a été renvoyée a chaque intervenant, par mail, dans lequel il était
précisé qu’une absence de réponse correspondait a une validation. Sur les 18 intervenants,

aucun n’a renvoyé de modification, et 5 ont envoyé un retour positif.
V.  Etape intermédiaire : diffusion (mars 2022)

Lors du congres national de CMT-France, 1’association a proposé a la coordinatrice une
premiére diffusion de la brochure. Cette diffusion a été acceptée et a permis plusieurs retours

collectés sur place, de la part professionnels et de patients. Tous étaient positifs. Parmi eux, de
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nombreux patients (non experts) ont pu donner un témoignage de leur rapport a la

kinésithérapie, tous soutenaient I’importance de sensibiliser les PDS a la CMT.

VI. Etape 4 : phase de test (mars a avril 2022)

A. Test de compréhension du document

33 MKDE ont été contacté au cours des mois de mars et avril par téléphone et entretien
direct. Les MKDE provenaient de différentes régions en France. Leurs avis complets ont été

retranscrits et sont présentés dans ’annexe X.

Nb de patient CMT pris en charge

Sexe  Age Type Années Au cours de leur carriére Ces 5 derniéres années
d’exercice d’expériences (Depuis 2017)
S = salariat
L=libéral
1 H 33 S 10 0 0
2 H 33 S 10 2 0
3 F 52 S 29 0 0
4 F 26 S 5 >20 >20
5 H 39 S 15 >20 1
6 F 27 L 3 0 0
7 H 24 S 1 0 0
8 H 24 L 1 0 0
9 F 24 L 1 0 0
10 H 24 L 1 0 0
11 H 62 S 38 0 0
12 F 30 S 7 0 0
13 F 5 L 35 0 0
14 F 45 S 22 0 0
15 H 33 S 11 0 0
16 F 24 S 1 0 0
17 H L 1 1
18 H 57 L 30 0 0
19 H 40 L 13 1-5 0
20 F 25 L 2 0 0
21 F 34 S 12 0 0
22 H 33 S 11 5-10 0
23 H 64 S 43 2 0
24 F 62 S 41 0 0
25 F 30 S 3 0 0
26 F 55 S 32 5-10 0
27 F 25 S 4 0 0
28 H 48 S 26 0 0
29 H 31 S 4 8 (également podologue) 0
30 H 55 S 30 >20 4
31 F 28 S 6 0 0
32 H 36 S 13 0 0
33 F 33 S 11 1 1

Tableau n°5 : échantillon de kinésithérapeutes (MKDE) pour la phase de test
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Analyse de I’échantillon de MKDE :

o Moyenne d’années d’expérience : 14,8 ans
o Moyenne d’age : 38 ans
o Proportions homme/femme : 51% d’hommes et 49% de femmes

o Proportions de libéral : 27%

Dans le descriptif des retours, certains éléments reviennent plusieurs fois, comme la densité
trop importante de la brochure, ou encore certaines phrases paraissant inappropriées comme
« @viter la deuxieme maladie, la sédentarité ». De méme, quelques intervenants trouvent que la
partie rééducation n’est pas assez mise en valeurs, a cause du choix des couleurs notamment.
Aucun commentaire n’a été fait sur le complément de littérature disponible via le QR code.
Aucun commentaire individuel n’a laissé apparaitre la nécessité de réaliser des modifications
majeures de la brochure.

B. Test de niveau de facilité de lecture du document

Le test de Rudolf Fresch (HAS, 2009), dont la formule est :
206,835 — (1,015 — NMM) — (84,6 — NMS)

avec .

- NMM le nombre moyen de mots par phrase,

- NMS le nombre moyen de syllabes par tranche de 100 mots consécutifs
A pour résultat : 32.763

En reportant le résultat dans le grille de ’annexe VIII, nous obtenons une brochure avec un

niveau difficile.

VII. Etape 5 : Prise de décision (Avril 2022)

La coordinatrice du projet et un MKDE impliqué dans le processus de construction de

la brochure se sont réunis pour aboutir au consensus suivant : En conclusion, des modifications
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mineures doivent étre apportées a notre V2. Ces modifications ont été planifiées pour juillet
2022.

Discussion

Notre objectif était de créer une brochure informative sur la CMT a destination des
kinésithérapeutes. Ce travail a suivi une démarche scientifique qui consistait a suivre 5 étapes :
La brochure a été construite par consensus avec 1’aide de patients experts de la CMT et de
professionnels de santé ayant une expérience dans la prise en charge de la CMT, qui ont été
interrogés plusieurs fois de la création jusqua sa version finale en annexe VIII. Des
professionnels de la communication ont amélioré la mise en forme. Enfin, la brochure finale a
été soumise a I’avis critique d’une trentaine MKDE. A notre connaissance, aucun travail de ce

type n’a été réalisé pour la CMT.

Dans un premier temps, cette étude respecte la rigueur demandée dans le protocole (HAS,
2009). En effet, sur les 13 items énoncés dans 1’annexe XI, seuls deux sont en cours de
réalisation, contre 11 déja validés. Ces deux critéres sont : « la définition précise d’une stratégie
de diffusion comportant les canaux de diffusion les plus adaptés a la cible et les modalités de

mise a disposition du document », ainsi que la « planification de 1’actualisation du document ».

L’échantillon de la phase de test a une moyenne d’age de 38 ans, avec 49 % de femmes.
Présenter un échantillon représentatif de la population n’est pas nécessaire d’apres le protocole
de la HAS (HAS,2009). Cependant, nous observons que nos résultats sont en accord avec la
démographie des MKDE en France, qui présente une moyenne d’age de 41 ans, pour 51% de
femmes (Conseil de I’Ordre, 2020). Notre seule différence réside dans le pourcentage d’exercice
libéral, qui n’est que de 27% dans notre échantillon contre 85% en France (Conseil de I’Ordre,
2020). La taille importante de notre échantillon et sa distribution proche de celle des MKDE en
France, nous permet raisonnablement de supposer que nous avons obtenu un apercu

représentatif de 1’avis de la population des MKDE en France sur la brochure.

La premiére limite de cette étude concerne la pathologie traitée. En effet, la CMT étant
extrémement hétérogene et pouvant se présenter de multiples fagcons chez les patients, il est
difficile de réaliser une brochure dans laquelle se reconnaitront la totalité des patients. De

méme, la CMT étant une maladie rare, le manque de littérature sur la maladie ne permet pas de
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rédiger un programme de rééducation solide. C’est pourquoi certaines informations sont issues

d’articles (de guidelines) sur la reéducation de la sclérose en plaque, ou post-AVC.

La localisation et la disponibilité des différents intervenants ont une influence sur
I’étude. En effet, certains d’entre eux ont pu étre interrogé en face a face, d’autres par téléphone,
d’autres par mail. Parmi ceux rencontrés, certains ont pu parler dans un laps de temps de 20
minutes, tandis que d’autres pendant plusieurs heures, ce qui a pu conduire & une influence de
I’évaluateur. En effet, I’interlocuteur interrogé pendant longtemps a pris le temps de défendre
ses propos, et de sérieusement les justifier. La distance géographique et les emplois du temps
de chacun ont été une limite pour cette étude.

La plupart des intervenants, notamment les patients, ont été recrutés via CMT-France.
La grande majorité des patients se connaissent, ils sont alors susceptibles d’avoir les mémes
avis. De plus, I’appel a la participation des patients s’est fait d’une fagon groupée, par un mail

groupé de la présidente de CMT-France.

Le test de lisibilité indique un score de lisibilité difficile. Bien que le test de lisibilité soit
recommandé pour 1’élaboration des documents d’information a destination des patients ( HAS,
2009), ce résultat est en accord avec certaines des réflexions apportée par les MKDE lors de la
phase de pré-test, selon laquelle la brochure est dense. Cependant, étant donné le public visé,
c’est-a-dire un public de professionnels de santé avec un grade master ayant consulté de la
littérature scientifique tout au long de leurs études et de leur carriére, ce résultat nous parait
acceptable, d’autant qu’aucun d’entre eux n’a fait apparaitre cette remarque comme étant une

entrave a la lecture.

Notre derni¢re limite repose sur 1’absence de grille d’évaluation avec des critéres
specifiques qui auraient permis de statuer objectivement sur la décision de réalisation d’une
modification mineure ou d’une modification majeure au cours de 1’étape 5. Nous aurions par
exemple pu réaliser une grille de notation, qui en fonction de la note obtenue, indiquait si la
brochure était finalisée, finalisée sous réserve de modifications mineures, ou nécessitant la mise

en place de modifications majeures.

Nous avons observé tout au long du déroulement de ce travail de recherche, un intérét
particulier des intervenants. De nombreux professionnels de santé se sont montrés intéressés,

et ’association CMT-France a souhaité diffuser la derniéere version de la brochure lors du
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congres national de ’association. Cette diffusion, qui n’était pas prévue dans le protocole de
départ, est un élément supplémentaire qui montre que cette étude répond a un besoin existant.
Cependant, ce besoin ne pourra probablement pas étre satisfait avec 1’élaboration d’une seule
brochure. Il faudrait donc, via d’autres outils, poursuivre a sensibiliser les professionnels de

santé.

Aujourd’hui, la brochure n’a été diffusée que par CMT-France, une association de patients.
D’autres modes de diffusions seront nécessaires pour garantir une meilleure diffusion chez les
MKDE, comme par exemple contacter d’autres associations de praticiens, la société frangaise
de physiothérapie ou le conseil de I’ordre des MKDE. De méme, il pourrait donc étre intéressant
de faire une version traduite de cette brochure, qui serait diffusée a I’international. La diffusion
se ferait via CMT-Europe et CMTA, qui sont respectivement les associations officielles
européenne et américaine de la CMT. Un contact a deja été réalisé avec CMT-Europe dans ce

Sens.

La diffusion de la brochure a grande échelle pourrait permettre de continuer le protocole
défini par la HAS en 2009, qui consiste a évaluer I’impact de la brochure. Cependant, la mesure
de I’efficacité de documents d’information se fait sur le long terme et prend en compte d’autres
dimensions que biomédicales. En effet, 1’acquisition de connaissances et la capacité des MKDE
a faire des choix dépendent de la diffusion de la brochure et de la maniére dont elle a été percue
et utilisée par ces derniers. L’impact des documents écrits d’information peut étre analysé selon
des théories développées dans les sciences humaines, et le recours a des professionnels
spécialisés dans la réalisation d’enquétes est souvent nécessaire. Le budget disponible et
I’accessibilité des données a recueillir déterminent la faisabilit¢ de 1’enquéte. Il n’est

aujourd’hui pas prévu de continuer vers cette voie (HAS, 2009).

Enfin, cette étude m’a permis de vivre une vraie expérience associative, avec un résultat
concret grace a I’impression de la brochure. Il représente pour moi un tremplin dans mon
exercice futur, et je suis toujours en contact avec 1’association CMT-France pour travailler avec
eux dans de nouveaux projets, comme I’actualisation d’un document de rééducation adressé
aux patients par 1’association. De méme, cette étude m’a mis en relation avec un centre de
rééducation, dans lequel je me suis engagée a venir créer un péle CMT, en coordination avec

les médecins et MKDE du centre.
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Conclusion

Les personnes atteintes de la maladie de Charcot-Marie-Tooth, la neuropathie la plus
fréquente au monde, subissent une errance diagnostic, une minimisation de leurs symptémes et
une prise en charge inadaptée suite a une méconnaissance de la maladie par les professionnels
de santé. Cette étude a permis de réaliser un document de sensibilisation des kinésithérapeutes
se présentant sous la forme d’une brochure A4 recto verso, a 3 volets. Elle résume non
seulement le parcours de soin du patient, la physiopathologie, mais aussi les principes et les
moyens de la rééducation par les MKDE. De méme, elle aborde le sujet de la chirurgie, des

aides techniques, et indique comment suspecter la maladie et que faire si le cas se présente.

Dix patients experts, ainsi que dix professionnels de santé experts ont pu ainsi donner
leur avis, orienté les propos de la brochure. Elle a aussi été relue par une prestataire de la
communication, et une graphiste. Enfin, la brochure a été testée sur 33 MKDE, et soumise a un
test de lisibilité. La brochure a été imprimée en 500 exemplaires et diffusée pour la premiere

fois au congrés CMT-France, le 19 mars 2022.

Les résultats de la relecture par les MKDE et le test de lisibilité montrent que certains termes
pourraient étre modifiés, et que la brochure pourrait étre allégée. Ces modifications sont prévues
pour juillet 2022.

Aujourd’hui, la brochure n’a été diffusée que par CMT-France, une association de
patients. Il faudrait alors contacter d’autres associations de praticiens, mais aussi le conseil de
I’ordre, pour garantir une meilleure diffusion chez les kinésithérapeutes. Elle pourrait aussi étre
diffusée a I’international. Enfin, I’intérét porté par les professionnels de santé et les associations
de patients montre que cette étude répond a un réel besoin. Cette étude pourrait donc étre
poursuivie, de plusieurs fagons, pour participer encore a la sensibilisation et donc améliorer le

quotidien des patients.
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Different symptoms,

They have CMT*, , 3
the most common | ' it
rare neuromuscular |

disease i

\
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in honds 6 feet
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Annexe | : Affiche tirée de la 4°™ campagne de sensibilisation de ECMT, pour le grand public

Have a look at CMT" disease
.. and recogpnise it

cmt-awareness.com

e
“Charcot-Marie-Tooth is a hereditary neuromuscular disease which affects 1in 2500 people worldwide. ;A
VL

Annexe 11 : Affiche tirée de la 4™ campagne de sensibilisation de ECMT, pour les professionnels de santé



L] Occurrences : nombre de caractéres, syllabes, mots, phrases, paragraphes ; nombre de
phrases courtes, longues, simples ; nombre de mols longs

* Moyennes : syllabes par mot, mots par phrase, phrases par paragraphe

s Degré de lisibilité et interprétation du niveau de difficulte de lecture

(R. Flesch)
Degré Niveau de difficulté de lecture
90 - 100 trés facile
80-90 facile
70 - 80 assez facile
60 -70 standard*
50 -60 assez difficile
30-50 difficile
00 - 30 trés difficile

* considéré comme acceplable pour la plupart des documents

Annexe Il : tableau d’interprétation du test de Rudolf Fresch, issu du guide de méthodologie de la HAS (2009)



Une prise en charge pluridisciplinaire :
- neurologue
- kinésithérapeute
- podologue
- psychologue
et parfois : généricien, chirurgien
orthopedique, aides sociales (MDPH)

=>pour plus de
renseignements :

LES SIGNES CLINIOUES

- Marche en steppage
- Pieds ereus, orteils en griffes, scoliose
- Disparition des réflexes ostéo-
tendineus
Mais aussi :
- fatigue chronique, perte de foree
= d'une doulear moderde, symétrique
predominante dams les membies
inferieurs
(
\ iy
o Incluant des crampes, des paresthésies,
et des svmprames de syndrome des
jambies sans repos,

LE PROCESSTS

PIYSIOPATHOLOGIOUT

Elle se caraciérise par une  surexpression
protéique, responsable dune areeinee de la
myeline ou de Taxone des nerls periphériques
sensitifs e moteurs 4 des degres variables,
Lorsque Tavieinge est axomale, la CMT est
carégorisée CMT1, et CMT2 dans le eas dune
arweinte de o myeline. Sioles deus sone
vouchées, lu forme est dice intermédiaire,

Une démyélinisation du nerf ou une altération
de I'axone des nerfs périphériques.

T'rés différente de la maladie de Charcot. la
CMT ne réduit pas l'espérance de vie

')() 000 pCrsonnCS
concernées

pas de traitement
curatif

plus de 8o genes

!

merimines

Evolutive et se
manifestant dans

0000

' » ot
l'enfance en général

CAIDETECHNIOUE A

En premier liew les patients regoivent
uniquement des semelles orthopédiques. Puis
viennent les chaussures orthopédiues, et les
premicrs releveurs de pieds,

Jusqui go% dabandons des appareillages
proposes,

-un appareillage trop volumineax (31%),

- des problemes estheriques (z7%),

- un conflic cutané {22%),

< un apparcillage non adapré, 4 cause de
Févolution des symprames (24%).

Grande importance du bon  suivi de
lappareillage au cours du temps,

L DEGRE DE GRAVIT

Levolution est lenee et par poussées, en
particulier 4 Iadolescence, quelquefois lors
dune grossesse, de la ménopause ou dune
sicuation de stress, Chagque eas est pardiculier, la
graviee de Faceeinte est variable dun patient i
lawtre y compris dans une méme famille, et rien
ne permet de prédie Févolution. Le degré de
handicap peur aller dune simple géne 4 la
marche, jusqui Tusage dun fauceuil roulane
{peu fréquent).

Annexe 1V : brochure 1.1 présentée lors du premier entretien

Et si c’était la CMT' ?

Charcot- Marie-Tooth

La maladie neuromusculaire génerique la plus

fréquente

B LAREEDUCATION

e pediaeric: le but sera d' empécher la fisation
des deformations des pieds, par mobilisations
des articulations du pied et de la cheville, un
travail de Textensibilitd le trieeps sural et les
féchisseurs des orteils, er de Taponévrose
plantaire,

Jour tous : des exercices d'aérobic i un niveau
sous maximal sont recommandes,

amclioration de la vitesse de marche par
renforcement musealaire des quadriceps e
ischio-jambicrs. En eas de chirurgic, une
reéducaion programmée doir éore faite avane
et apres lineervendion, afin déviter une
amyotrophic  augmentée swite A
T'immobilisation.

LA CHIRURGIE DE PIED

Les trois grands principes de la chirurgie, quel
que soit la rechnique ueilisée, sone :
~La compensation des muscles déficiraires
-Un récquilibrage des forces musculaires
Une stabilisation des articulations

Dewx techniques sone ueilisées, le cransfer
museulaire et la fusion darticulations,




Une prise en charge pluridisciplinaire :
- neurologue
- kinésitherapeute
- podologue
- psychologue
et parfois : genericien, chirurgien
orthopedique, aides sociales (MDPH)

pour plus de renseignements :

Tres différente de la maladie de Charcot, la
CMT ne réduit pas lespérance de vie

30 000 personnes concernces

pas de traitement curatif’

maladic genctique, et plus de 8o
genes ineriminds

Evolutive et se manifestant 4 un
dge tres variable, en genéral
dans T'enfance ou ladolescence

ctait la CMT ?

Charcot- Marie-Tooth
La maladie neuromusculaire génerique la plus
fréquente

~ PIEDS CREUX, ORTEILS EN GRIFFES,
SEALIOTE
~ DISPARITION BES REFLEXES o5TES-
TENDINEUX
~ FATIGUE CHRONIAVE, PERTE DE FORCE
— B'UNE DOULEVR MODEREE, SYMETRIAVE
PREDOMINANTE DANS LES MEMBRES
WEERIEVRT

TNCLUANT DES CRAMPES, DES
PARESTHESIES, ET DES SYMPTOMES bE
SYNDROME DES TAMBES SANS REPOS.

Jusquia g% dabandons des  appareillages
proposes.

= un appareillage crop volumineas (31%),

- des problémes esthetiques (z7%),

- un conflit cueané (22%),

- unapparcillage non adaptd, 4 cause de
Févolution des symptomes (%),

Grande importance  du bon  suivi de
Pappareillage au cours du temps.

L'évalution est lente et par poussces, en
particulier i Fadoleseence, quelquetois lors
dune grossesse, de la ménopuuse ou dune
situation de seress. Chaque cas est particulier,
méme au sein dane méme famille, la gravire de
Tarreinte est vaviable dun patient 4 Taurre oo
rien ne permee de predire Iévolution, Le degré
de handicap peut aller dune simple géne a la
marche, jusqui Tusage dun fauteuil roulant
{peu fréquent).

en pediacrie ; le but sera ' empécher la fixation
des deformations des pieds, par mobilisations
des articulations du pic‘d et de la cheville, un
travail de lextensibilite e ericeps sural et les
fléchisseurs des orreils, e de [aponevrose
plantaire,

Your tous : des exercices d'acrobie i un nivean
sous maximal sont recommandés. Un
renforcement musculaire des quadriceps et
ischio-jambicrs permetera ne amélioration de
I vitesse de marche.

En e de chirurgie, wne  rééducation
programmée doie éore faite avant et apres

Fintervention, alin- divicer une amyotrophic
augmentde suite 3 limmobilisation,

Les trois grands principes de la chirurgie, quel
que soit |a rechnique urilisee, sone :
-La compensation des muscles déficitaires
Un récxuilibrage des forees musculaires
-Une stabilisation des artiealations

Deux echniques sone ueilisces, le cransfert
musculaive ct a fusion darticulatons.

Annexe V : brochure 1.2 présentée lors du deuxieme et troisieme entretien



Une prise en charge pluridisciplinaire : Trés différente de la maladie de Charcor, cetre
confusion peut parfois créer une minimisation de
= neurologue; la maladie e de ses symptomes.
En effer, la CMT ne diminue pas l'esperance de
-MPR . vie, mais ses signes cliniques sont bien presents

‘1, dans la vie des patients.
'_F_CdlCJ.IIE: pﬂdﬂlﬂglﬂ_.

chez un patient marchant, portant des chaussures du
commeree (non remhoursees.,se}nelles partiellement
FEMDAUTSCes). 0 D00 PETSONNES concernees
Soins de pedicure - suppression des cornes, durillons ; P
traitement des laies (amelioration de la sen5|]::||||1te.
Testhetique, traicement de la doulewr, confort a Ta
marche).

podolagic : fabrication de semelles adaprées Pas de craitement curarif
{amelioration de lequilibre, reaxation du pied).

- podo l:m:llhésiste s réalisarion de chaussures
- ore iques remboursces.

Maladie génerique avec
plusieurs personnes atceintes
dans une méme famille

Evolurive er se manifestant 2 un
age crés variable, en general
dans l'enfance ou ladolescence

L ) i :
- je teste ses réflexes o@m:en:.dmeux. AT A—
- je veste sa sensibilite
- je demande 3 ce patient si dautres personnes % CMTFrance

de sa famille ant des déformarions osseuses.
Je loriente vers son médecin raitant

{-ﬁjliﬁr?l Qucat ion inf;a doulluuil'euse, en endurance,

-2 a 3 fois par semaine (dont de I'suto reeducation).
Aueun gain n'est observe a raison d'une seule seance.

Elle doit avoir un effer benéfique observable dés les
premicres seances (prise de confiance dans les
mouvements, amelioration des douleurs et de la
fatigue).

Le patient doit integrer la réeducation dans sa vie
ql}::ltidjemle, aver  un o apprentissage a lauto

reeducation.

Le kinésitherapeute doit accompagner le parient i LA CHIRURGIE DU PIED U
vers une autonomie et une activite physique adaptee. i -
En pediatrie - freiner la fixation des deformations
des ‘ﬂeds. par mobilisations des articalations du pied
et de la cheville, un travail de Fextensibilite du
triceps sural, des fléchissewrs des orreils et de
l'aponévrose plantaire. Intégracion  dauto-postures
et de mobilisations breves dans la routine du patient.
muad tous IETI? Nﬁmmmt muscu:;a‘:'iaeé des
quadriceps et ischio-jambiers est recommandé, en r .
Sous mamal % LMDETECHNIQUE 7

.

En cas de chirurgie : une réeducation programmee L ‘
doit érre faite avane et apres lintervention, afin
déviter wne  amyorrophie  sugmentde  suite &
l'immobilisation.

Marche ; objecrif de symétriser la marche, de rendre
harmonieux le rythme, les accelérations e les
vitesses angulaires alin de limiter la deviation
laterale et les pas de edre.

Equilibre : travail en rétroconrale visuel, dans des
exercices classi

i : apprentissage de la flexion de
genou pout controler mrusqumg: des oscillations,

Annexe VI : brochure 1.3. présentée lors du quatriéme entretien



Une prise en charge pluridiseiplinaire : Trés différence de la maladie de Chareor, certe
confusion peut parfois créer une minimisation de la

—neur ; maladic et de ses sympromes.
Disgnoseie de Ta GMT, Dilan invegral des sympromes ec suivi - Eneffec, Ta OMT ne diminue pas |':g:érnhc:: de vie,
de leurs évalucions, miais ses signes eliniques sont bien présents dans la vie
des patients,
- MR
Pour des consulearions de rééducacion (=d'amélioracion des
capacirds fonetionnelles) ou de réadapracion
(=accompagnement au handicap). 11 faie |r}|irn enire les
sovignants, et preseriva les sides cechniques, les séances de
kinésithérapie,

Soins de pidicure : suppression Jg cornes, durillons

traitement ees plaies Gamélioracion de a sensibiliee, de

Vescheérique, craitement de la doslewr, confore i la marche,
peut parfois suffire & supprimer une boicerie).
Padologie : chee un pacient marchane, Gbricacion de semelles
adapeces (parciellement rembourséesh pour des chaussures
du commerce tnon rembwoursées) - amélioration de
I'éequilibire, réaxation du pied dans des déformaions non
xbes,

U O PRETSOINCS \‘T‘T‘l\\'l‘ﬂé(ﬂ

[*as de eraitement curatil

Maladie génétigue avee plusicurs
personnies ateeinies dans une
e famille

réalisation de ch ||:|ML| s nl'rhnmiiq-urs {remboursces),

dans le cas de chivurgie des pieds, permeceant de modifier

des délormations déji fixées

Spdudricien, MO Tnaison des pevsonnes bandicapées)

Evalucive et se manifescant & un
dgge erés variable, en général dans
Tentance ou Fadolescence

=1 11

- Je veste ses riflexes vsedo-tendineus,
- Je reste sa sensibilice
Je demande i ce patient si d'aucres personnes de sa
famille ont des déformations osscases.

st | emefianceorg

e gl dhe wensel g s

“ CMTFrance

G, LAPHYSIO PATHOLOGIE

V M &  LEOESREDEORAVITE 3
= Inl e, i ~ nee,

< Temps de vicugsération eere les exercios mi moins dgl

3 In durie de realmation desencion,

<3y fobs par semaiee (s de Do nénducarion),

« Sugivre I patient dane sex compensations, o pas eeaer

e l"““’”‘hm‘--mmmmhnn s

\-" g e Sur e der miosene efffeines e
o wampnaiiam b deue Aunbn g

- Obwerver un effer hénfique dis b premieres séances
{pewe de confianee dans és mourvements. ssdionation
dhes choudieurs o de L fatigoe).

Incegrer In n;éi:nmq dan ha vie quocidienne, wvec un

n ey "

’h ~ k 3
< Mo patient vers une mstonone er wne
activiee pn;ﬂ;:r 1

G iiver b denndime mafiadie, b wilememnivd

Aﬂm freier b fxackon des déformations des
Ru , pu mohilissions des pasds ec chevilles, erinmenss
du wieps e, des flachimens dov ool o de

Fapondveow phintaire. Incqgradon dauto-postuces e de
mhilimhm-':‘n"m s I?:umnr du pacent

Musculaiee o venfoccement dis membres wdévieus en

ORI, N OO HOINEEKRR, EXOMITIgat U

x-m:ut ¥ g% de by eéshviance maximale o cene
vl

1. LACHIRURGIE DU PIED i

; wvmeerbation, Sarmonbsacion du rychine, des
acceleraions er ey vicesses angulaees alin & liwsicer 1
cacon leérbe € e pu e e

MO rl m«i::.n?:( cepere visnel. Cannile
ma Brusguerie des oscillarion avee appeentosage de b
o de geeon,

Annexe VII : brochure 1.10 présentée lors du sixieme au dix-septiéme entretien



Une prise en charge pluridisciplinaire :

Newrologue : diagnostic de la CMT, bilan incégral des

Tres différence de la maladie de Charcor, la confusion
entre les deux pachologics peut parfois eréer une
inimisation de la CMT et de ses sympromes ;

sympeames et suivi de leurs évolutions.

MEPR: pour des consultations de rééducation
(=damelioration des capacités fonceiannelles) ou de
réadapeation (=accompagnement au handicap). 1l faic le
lien entre les soignanes, et preserit les aides rechniques,
les séances de kindsithérapie,

: sprincipal incervenane du quotidien,
maintiene les capacices fonctionnelles ec oraire les
douleurs,

Soins de pédicuric ; suppression des cornes, durillons

traitement des plaies. Amélioracion de la sensibilieé, de
l'eschéeique, traitement de lu dowleur (non remboursé).
Podofogie : fabrication de semelles (pareiellement
remboursées). Amélioration de Iéquilibre, réaxation du
picd dans des déformacions non fixées.

mm?m seéalisation de chaussures
orthopédiques (remboursées 1x/an).
ﬂmt;mmw “dans e cas de chirurgie des
picds, permeteant de modifier des déformations déja
fixdes
penéticien. pevchologue, MDPH

Si ceere brochure me faic penser d un patient :
- Je teste vex réflexes ostéo-tendineux,

- Je véalise un gesting musculaive

- Je teste sa sensibilicé

Au moindre doute, je loriente chez son médecin
traitane

La CMT ne réduit pas 'espérance de vie, mais sex
signes eliniques sont bien pré dans la vie des
patients.

30 000 PErsonnes concernées

Dex recherches en cours,
pas de teaitement curacif,
principalement rééducacit’

Maladi, | B
b 1

persannes atteinees dans une
méme famille

avee plusi

Evolutive et se manifestunt i un
dge tés variable, en général dans
l'enfance ou Iadolescence

B

(outr s the renseigaenents :

% CMTFrance

Benchuew véaliste pur Sophie loomuder, en
callsboracion wee lawocition CMT-France et
lies Hopiemar de Saim-Maurioe (ENKRE)

pour plus de liceérature

4. LAPHYSIO PATHOLOGIE

&

Les preincipes de La rééducation :
=« En endurance, avec un temps de récupération enere les
exercices gumoins ¢y : Cali

< iy fois par semaine (en comptant lauto réeducation).
= Suivi des compensacions, sans essayer de les contrer,

Les olyjecrifs de la PEC

- Prise de confiance, amélioration des douleurs ee de la
farigue.

- Ineégracion de Fauto rééducacion, accompagnement
vers wne autonomic et une activied phsique adapide,

< éviver T deusieme maladic, ln sédenvaritd

Articulaire :

Freiner Ja fixacion des déformations des pieds, par
mobilisiions des pieds er chevilles, Geirements du
criceps  sural, des fléchisseurs des oreeils e
Faponévease plantaire,

Musculaire :

renforcement des membres inférieurs, des abdominaux
et des spinaus, Favoriser les courses concentriques et
CRUCNITIues,

Marche :

Syméerisacion,  harmonisagion  du rvchme,  des
necélérvacions ce des vicesses angulaives afin de limicer I
déviation lacérale e les pas de eded,

Equilibre et chure ;

Compensation  des  troubles  propriocepeifs  par un
rterocontrdle visuel, Apprencissage d'une stabilisation de
la marche par conrraction musculaive en flexion de
genou lors des oscillagions.

Membre superieur :
Maingenir la fonetion, la précision des gesees par des
poscures, des érirements ee des exercices fonecionmels.

i

LE DEGRE DE BRAVITE

'\ L'APPAREILLAGE

B

3
i

I, LACHIRURGIEDUPIED /|

Annexe VIII : brochure 1.21 présentée au graphiste aprés avoir réalisé I’ensemble des entretiens



UNE PRISE EN CHARGE
PLURIDISCIPLINAIRE

- Neurologue
Diagnostic de la CMT, bilan integral des
symptomes et suivi de leurs évolutions.

«MPR
Consultation de suivi
et coordination des soignants.

- Padicure-podologue
Soins de pédicurie : suppression des cornes,
durilions ; traitement des ploies
(non rembourse).
Podologie : fabrication de semelies
(partiellement remboursees).

« Podo-orthésisto
Realisation de chaussures orthopediques
(remboursees une fois/an).

- Malzon Départomentale
des Perzonnes Handlcapéos
Accompagnement dans l'obtention
de compensations finonciéres,
d'une carte hondicapeée.

- Gonéticlon

« Chirurglen-orthopédique
- Paychologue

* Kinézithérapouto

$i cette brochure me foit penser
4 un patient

Je teste réflexes ostéo-tendineux
Je realise un testing muscukaire
Je teste sa sensibiiite

Au moindre douts,
je loriente chez son médecin
Un bilan neurologique én kinésithérapie
peut sortir le patient d'une errance de
diagnostic longue de plusieurs années.

1":\ LA PHYSIOPATHOLOGIE

Atteinte Atteinte de
de l'axone la myéline
des nerfs des nerfs
periphériques peripherigues
Il existe plusieurs types de CMT
CMT1 et CMT4 demyelinisantes,

CMT2 axonale, CMTX intermédiaire

DES SIGNES CLINIQUES SEMELABLES

Annexe IX : brochure V2

Ne pas confondre ovec la

maladie de Charcot
A La CMT ne réduit pos lespérance
de vie, mais ses signes cliniques

sont bien présents dans la
vie des patients

30 000 personnes
concernees

Des recherches en cours,
pas de traitement curatif,
principalement reeducatif

Maladie genetique avec
plusieurs personnes atteintes
dans une méme famille

Evolutive et se manifestant &
un Age trés variable, en génerol
dans lenfance ou ladolescence

cmt-france.org

-li TFrance

o g o ‘«- -
-

Coordination :
e Bonnoudet, Thibout Mussigmonn
Collaboration :

Assoolation OMT-France / Ecole Naticnale
de Kindsithévople et de Rééducotion des
Hpitaux de Baint-Maurice

Contact: sophie bennaudet@hotmoilcom

t 8 LA REEDUCATION

Objectife

- Réduire la fatigue
- Optimiser requilibre, lo marcha et ko prehension

L Eviter lo deuxieme maladies la sedentarite

Princlpes

- Pour tous : conseils, suivi et soutien

- Patients autonomes | Accompagnier vers
une autorééducation et un exercice physique
adopte aux deficiences, Suiv regulier et
progressivement espocé

- Patients en perte d'autonomie :
S&ances régulieres au cabinet

Moyens

1. Endurance é'é
-2 & 3 fois por semaine

- Niveou recommandé ;

Iz patient peut tenir une discussion mals

avec difficults (11- 15 Echells de Borg)

- 40-60% de la VOsmax ou FOmax

Ex: velo, course a pigd, marche, vélo o bras

2 Force o
-2 3 fois par semaine
-104 series de 8 4 15 repetitions espocees
ole 2 min de repas, 5-10 exercices
Ex utilisation de mochines guidges,
de poids fibres, defastiues
3. Neuromoteur
- 2-3 fois par semaine, 20 min
- Exercices de coordination, dagilite, de stabilité
posturale. Ex Yoga, danse, Pilate,

4, Etirements
- 7 fois par semaine Hf
- 1-3 repetitions par muscle, tenir 20-60 sec

En pédiatrie

- Impertance des mobiisations possives dans ko
lutte contre les Géformations des articulations, *‘;5
avec integration d'auto posture au guetidien

CHARCOT-MARIE-TOOTH :

La neuropathle génétique
la plug fréquente

Brochure o destination des kinesithérapeutes

"M LE DEGRE DE GRAVITE

Les potients subissent souvent une
errance de diognostic de plusieurs années.
Levolution de la moladie est lente st par
poussées, en particuller & l'odolsscence.
quelquefois lors d'une grossesse, de la
meénopause ou dune situotion de stress.

Chaque cas est particulier, méme ou
s8in d'une méme famille, ko gravite

de latteinte est voriable d'un patient
a lgutre et rien ne permet de predire
Iévolution, Le degré de handicap peut
aller dune simple géne & la marche,
Jusqu'a l'usoge d'un fauteuil roulant.

i f\ LA CHIRURGIE DU PIED

Les trois grands principes de la chirurgie,
quelle que soit la technique utilisee, sont

- lo compensotion des muscles déficitaires ;
= un rééquilibrage des forces musculoires ;

- une stabilisation des articulations,

Elle permet une cmelioration de l'esthetique
du pied. une équilibration des muscles
amyotrophigs, de modifier des deformations

Ummtfonpmummmeedo{t
étre foite avant et apres lMintervention,
afin d'gviter une amyotrophie
ougmentee suite o lmmobilisotion,

1‘ LAPPAREILLAGE

Les gides technigues sont essentielles dans
la vie des patients, et évoluent tout au long
delavie: mmmramdupbd

des patients abandonnent leur
wpcreima (inesthetique, ou inodapte
au vu de levolution des symptomes).
La prise en charge nécessite un suivi
de [appareilloge au cours du temps.



Nb de patient CMT pris en

charge
N° Sexe | Age Type Années Au cours de leur | Ces5 Remarques
d’exercic | d’expéri carriére derniéres
e ences années Forme (Fluidité de lecture-Vocabulaire empoyé-Clarté-1llustrations
S= (Depuis 2017) | appropriées-Ressemble a un brouillon)
salariat Fond (Richesse des infos-Aspect synthétique-Apport pour le clinicien-
L= Compréhensible-Ennuyant -Intrusif inapproprié -insultant)
libéral
1 H 33 S 10 0 0 Le message est clair et passé.
Rem : beaucoup de chose sur les moyens, et du coup on ne sait pas s’il faut
tout faire d’'un coup en faire une partie
2 H 33 S 10 2 0 Tres bien si souhaite avoir des infos sur le dépistage et le suivi-savoir
guidelines pratique comment prendre en charge

- « Traumatismes a répétition, difficultés a suivre le sport »
remarque : « a suivre » ce n’est pas frangais.

Ex : écrire a la place « difficultés dans la réalisation de I’activité

sportive »

- Mettre page du milieu « soit 5-10 répétitions », soit « 5 a 10
répétitions »

- Ajouter une phrase dessous : généticien et psychologue pour
expliquer ce qu’ils font (ok pour chirurgien et kiné car déja
présentés)

- Proposition : aurait échangé la page complete « degré de
gravité » avec la page « rééducation »

3 F 52 S 29 0 0 1.  Aaméliorer:

2. Premiére page : CMT le terme ne ’incite pas, il aurait fallu tout
de suite mettre « charcot-marie-tooth » dans le titre.

3. Terme rééducation en bleu : alors que c’est le plus important (¢a
devrait étre en orange.)

4. Aurait tout mis ensemble : CMT1 et CMT4 avec « atteinte de la
myéline des nerfs périph ». CMT2 « atteinte axonale » Mais
n’aurait pas séparés en une phrase supplémentaire

5. Les 3 illustrations ne reflétent pas ce qui est marqué en dessous
(marteau réflexe et orteils en griffe).

6.  Absence de fil conducteur visuel sur la priorisation des couleurs
il y a des couleurs mais ne voit pas comment le dire

7. +++avis positif : sur la partie : « si cette brochure me fait
penser & un patient »

4 F 26 S 5 >20 >20 Format lisible et clair.
Rééducation assez basique et d’ordre général. Aurait aimé plus d’éléments
spécifiques pour guider le patient dans sa rééducation. = Aurait aimé plus
de spécifique pour cette pathologie.

=  Mais pour I’instant n’a pas d’idée de propositions qu’elle aurait
aimé trouver pour avoir des infos pour elle.

5 H 39 S 15 >20 1 On ne commence pas le titre par « CMT »
Eviter le terme : la deuxiéme maladie : la sédentarité = mettre
directement éviter la sédentarité.
Moyen aurait écrit « travail de I’endurance » « travail de la force » « travail
du neuromoteur » = pour lui il manque un mot a ajouter
Il manque de la précision sur le type de travail en force. Le protocole est
trop vague pour eux. Il faudrait un petit quelque chose.
Eviter I’expression de la VO2max.
Soit général soit précis mais pas un peu des deux.
Positif pour le reste : degré de gravité,
Awrait un peu modifié la forme sur « anomalie génétique conduit a » et le
type de format graphique.
Aurait ajouté des liens, pour lui cela ressemble a de la prise de note
Forme :
MOYEN : cette partie ne lui parle pas, il trouve que c’est précis
Peut-étre mettre « endurance » et mettre en dessous : « par exemple »

6 F 27 L 3 0 0 Tres clair, rien & ajouter

7 H 24 S 1 0 0 La forme et bien mais ne donne pas envie de lire, c’est trop long, trop dense
pour une brochure

8 H 24 L 1 0 0 Trés clair

9 F 24 L 1 0 0 Brochure lisible, tres utile et tres claire

10 H 24 L 1 0 0 Trop longue

11 H 62 S 38 0 0 Terme anamnese pas approprié

12 F 30 S 7 0 0 Sédentarité ¢’est une maladie ?

13 F 5 L 35 0 0

14 F 45 S 22 0 0 Yoga -> une séance de yoga ne peut tenir 20 minutes pour des personnes

malades il faut au moins faire 1H, les temps d’apprentissage des positions
sont plus longs qu’en temps normal




15 33 11 0 Sédentarité c’est une maladie ?
Tres bien le passage sur « si ca me fait penser a un patient »

16 24 1 0 N’a aucune expérience en neurologie et ne comprend pas toujours tous les
mots

17 1 Brochure tres utile et tres clair
Il faut retirer « pour les kinésithérapeutes » et mettre pour les professionnels
de santé, brochure utile pour les médecins aussi

18 57 30 0 Aurait inversé les deux.. « CMT » & « Charcot-marie-tooth »
Tres bien et clair, adapté, langage pratiquo-pratique.
Forme :
Aprés anamnese : enlever les points virgules et mettre des majuscules a
chaque fois
Partie étirement : aurait précisé s’il y a un type d’étirement a reccommander
« je I’oriente ehez vers son médecin »
Ne mettrais pas prise en charge pluridisciplinaire : prise en charge inter-
disciplinaire

19 40 13 1-5 Terme « éviter la deuxiéme maladie : la sédentarité » > pourquoi écrire «la
deuxieme maladie.
Partie : « La réééducation » Pour ’échelle de borg : mettre sa signification
en terme de phrase. La VO2 Max ne lui parle pas (FCMax pourquoi pas,
c’est plus partant et concret).
Terme neuromoteur : englobe tout pour lui, pas spécifique de la
coordination et de 1’équilibre. Terme trop vague.
Pour lui il manque des infos sur I’age moyen et la prévalence de pathologie
des patients. : pour lui le terme pédiatrie arrive un peu de nulle part.

20 25 2 0 Ok sur le fond et la forme, bien fait et bien expliqué,
Elle trouve que c’est trop dense sur la partie : « degré de gravité »
«chirurgie du pied » « appareillage »
Pas compris I’intérét de mettre tous les intervenants a la fin de la brochure.

21 34 12 0 « Le patient peut tenir une discussion avec difficulté » = ne lui parle pas
Partie endurance pas claire.
Intéressant car pas mal de choses, pourrait gagner en synthése : il manque
un « liant » une cohérence entre les pages.
Apprécie les deux pages : physiolpatho + PEC pluridisciplinaire.

22 33 11 5-10 Appareillage : a écrémer. Pour lui ’appreillage va dans la rééducation
Sur les moyens : ok mais la partie « pediatri » dénote dans le format du
document.
« si cette brochure me fait penser a un patient » = conduite a tenir
Sinon ok pour le reste

23 64 43 2 Globalement agréable a lire

Interpellé a la lecture : « rééducation » ajouter kinésithérapeute pour la
rééducation (et pas rééduction podologue) : du coup la on sait pas trop :
c’est pour qui ???

Conseil suivi soutien : termes trés vagues : de qui ? et comment ? qui fait le
soutien ? (les associations ? le kiné ?) - qui est le garant de cette
coordination.

Eviter la deuxiéme maladie : la sédentarité = flashy = ¢’est top.

Moyens - aurait supprimé ce terme et remplacé par « repere de prise en
charge ». (car moyen c’est exactement comment on fait).

Neuromoteur : terme vague pour lui (bien que les kinés puissent
comprendre) : ajouter pour lui le terme : coordination & équilibre. (ne
mettrais pas agilité), étirements musculaires

Comme c’est flashy : il faudrait qu’il yait endurance, force, coordination &
équilibre.

Préciserait : ¢’est de I’endurance musuclaire ? ou de I’endurance générale ?
Les poids ofrce lui font surtout penser a de la force musculaire.

Pediatrie : RAS, Trés bien.

Partie : degré de gravité, chir et appareillage = trés bien

Phsyiopatho : pas mal, ok

Signes cliniques : pas mal comme résumé

Partie avec les ronds : trés intéressant

Age trés variable : il mettrait une fourchette (trop grand public) (mais cette
partie est trés bien).

ATTENTION : CHOQUANT (pour les commentaires suivants)

Prise en charge pluridsciplinaire : pas aimé : il manque « généraliste/
médecin référent. Ne mettrais pas le kinésithérapeute a la fin.
Kinésithérapeute a la fin = lui pose probléme, c’est un probléme.

Ajouter : Associations.

Attention sur cette partie : il propose de faire de s regroupements pour ne
pas choquer : un carré médical, paramédical/ recherche.

Propose de faire par bloc : cela ne choquera personne
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Varier le c6té attractif des couleurs ??? faire davantage ressortir les mots
clés

Points positifs : pas trop de blabla

Reproche : parfois manque de précision. (ex éviter a tous les ages et le coté
« bof »)

24

62

41

Rem :: difficultés « a suivre le »sport = n’est pas frangais .

Ulcérations --< ajouter « cutanées ».

Objectifs : i aurait vraiment fallut cibler (ciblé sur le systéme musculaire ou
neuromusculaire ou fonctionel)

Principes : pour tous ajouter « les patients : suivi soutien

Mettrerdans 1’ordre suivent : d’abord les verbes a I’infiinitifs et apres le
reste :

EX : conseiller suivre et soutenir tous les patients ( et pas ’inverse cf la
feuille).

Moyens : il manque une partie : 1. Chez I’adulte et une partie 2. En
pédiatrie

« degré de gravité » = quelque fois lors ed’une grossesse, lors de
laménopause (ajouter Lors de la ménopause qui était absent dans le livret)

Endurance : il n’y a pas le temps de travail

Etirements : étirements ou auto-étirements. « tenir » remplacer par
« maintenir »

Partie « chirurgie du pied » = éviter une amyotrophie augrentée majoré
(ajouter majoré)

25

30

Ci-joint une proposition d’éléments de correction.

D’une maniére générale, il y a beaucoup d’éléments. Beaucoup sont trés
intéressants mais ne ressortent peut étre pas assez.

Etant donné que c’est une information a destination des kinés, il serait
intéressants que leur role ressorte un peu plus avec une question en trame de
fond du style : « je suis kiné, je rencontre ces caractéristiques chez mon
patient qui ére médicalement parlant : qu’est-ce que je fais ??? »

Du coup c’est trés bien de commencer

page 1 par présenter la maladie

page 2 : vraiment appuyer sur le fait que ¢a ne se diagnostique
pas comme ca et que de ce que je comprends les kiné sont
carrément en premiere ligne pour repérer les signes. Enchainer
page 2 et demi et 3 sur les traitements mais peut étre vraiment
tourner vers le prisme du kiné et ou est ce qu’il intervient dans
chaque étape des TTT.

(] ET terminer

26

55

32

5-10

Cf brochure

Partie chirurgie du pied : il manque : « quand ? indication ? »

Degré de gravaité : TB

Rééducation : cf brochure complétée, mais denombreuses remarques sur
des éléments de détails.

Suivi régulier et progressivement espaccé -> a spécifier concrétement :
1x8mois, 2/ sem ???

A préciser : séances individuelles ou collectives ???

Les séances : se font en progression ou en fonction du bilaan et de I’état du
pied ?

Neuromoteur : a modifier car imprécis : a compléter sur travail ajustements
posturaux et prévention des chutes ?

Age moyen du diagnostic ?
Plusieurs personnes atteintes dans la méme famille (ajouter le pourcentage)
Dans la partie pluridisciplinaire il manque : la partie association de patients.

Ne pas confondre avec la maladie de Charcot (= SLA) et a mettre en plus
gros ++

«la CMT ne réduite pas I’espérance de ies, mais ses signes cliniques sont
bien présents dans la vie des patients » = a remplacer par : ses signes
clinigues ont un retentissement fonctionnel.

27

25

Super bienfait. Top +++
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28 H 48 S 26 0 0 Le rouge géne un peu si problémes visuels,
29 H 31 S 4 8 (atcd 0 (+ pense que le traitement des pieds est remboursé par la sécu)
podologue) Brochure en rouge, super, car fait suite au reste
30 H 55 S 30 >20 4 tres bien, parait logique
31 F 28 S 6 0 0
32 H 36 S 13 0 0 PEC disciplinaire= super
Premiére page : super
Page « degréde gravité » trop dense en info idée : simplifier + schématiser
Page : la rééducation : super
Page avec anomalie génétique : suppr la partie : il existe plusieurs types de
cmt. Mettre CMT2 a gauche, CMT 1 et 4 a droite (sous atteinte de la
myéline) et CMTX intermédiaire au milieu entre « atteinte de 1’axone » et
« atteinte de la myéline » avec lien liant les deux sur le schéma.(CAD
unigumenet le schéma)
33 F 33 S 11 1 1 En adéquation avec ce qu’elle a pu observé chez sa patiente,
Annexe n°X : Description individuelle des retours de la phase de test sur 33 MKDE : I’age, le sexe,
Dexpérience du MKDE, ainsi que ses remargues sont reportées.
Critéres d’évaluation de la rigueur de I’élaboration d’un document écrit d’information
N° Critére Validation
1 | Implication des patients ou des usagers a toutes les étapes de 1’¢laboration du document Oui
2 | Implication des experts de différentes disciplines oui
3 | Hiérarchisation de I’information : identification d’un message principal et de points clés Ovi
4 | Description précise du sujet abordé et de son importance : champs couverts (soins, investigation, thérapeutique,
dépistage, etc.), ainsi que les limites du theme Oui
5 | Précision et clarté des objectifs du document Oui
6 | Description précise du public auquel le document est destiné oui
7 | Lien explicite entre le document d’information et les recommandations professionnelles ou les synthéses bien
construites sur le plan méthodologique ou sur une synthése de la littérature réalisée au préalable Oui
8 | Description précise de la maniére et du moment opportun d’utilisation du document dans une stratégic de
participation du patient ou de I’'usager aux décisions qui le concernent Oui
9 | Choix d’un support pratique, facile a actualiser et peu encombrant Ovui
10 | Définition précise d’une stratégie de diffusion comportant les canaux de diffusion les plus adaptés a la cible et
les modalités de mise a disposition du document En cours
11 | Test de la lisibilité, de la compréhension du document, de sa présentation oui
12 | Evaluation de I’utilisation du document et de la satisfaction des utilisateurs Ovui
13 | Planification de I’actualisation du document En cours

Annexe Xl : Critéres d’évaluation de la rigueur de I’élaboration d’un document écrit d’information (HAS,

2009)
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Résumé :

Introduction : La maladie de Charcot-Marie-Tooth (CMT) est la neuropathie sensitivo-motrice
génetique la plus fréquente dans le monde. Cependant, les patients subissent une errance de diagnostic
et une prise en charge non adaptée compte tenu d’une méconnaissance de la maladie chez les
soignants. L’objectif de cette étude est de créer un document de sensibilisation & destination des
Kinésithérapeutes, visant a aider la détection de la CMT et d’améliorer sa prise en charge.

Méthode : Une premiére phase d’écriture d’une brochure a été réalisée en prenant compte de la
littérature. Ensuite, 18 experts (9 professionnels de santé et 9 patients) ont été interrogés sur le contenu
de la brochure. Une professionnelle de la communication, puis une graphiste ont ensuite participé a
I’amélioration de ce document. Enfin, il a été soumis a une phase de test par 33 masseurs-
kinésithérapeutes, ainsi qu’au test de lisibilité de Rudolf Fresch.

Résultats : Les entretiens avec les experts ont permis la réalisation d’une brochure a 3 volets, de la
taille d’une feuille A4 recto verso. Suite aux résultats obtenus par le test de lisibilité de Rudolf Fresch
ainsi que par le retour des avis des 33 MKDE, le consensus d’expert indique que la brochure nécessite
des modifications mineures avant d’étre définitivement finalisée. Ces modifications sont prévues en
Juillet 2022.

Conclusion : Cette étude a permis de réaliser une brochure de sensibilisation a destination des masso-
kinésithérapeutes. Elle résume non seulement le parcours de soin du patient, la physio pathologie,
mais aussi les principes et les moyens de la reéducation par les kinésithérapeutes. De méme, elle
aborde le sujet de la chirurgie, des aides techniques, indiqgue comment suspecter la maladie et que faire
si le cas se présente.

Key Words: Charcot-Marie-Tooth ; physiotherapy ; booklet ; Abstract:

Introduction: Charcot-Marie-Tooth (CMT) disease is the most common genetic sensory-motor
neuropathy in the world. However, patients suffer from erratic diagnosis and inappropriate
management due to a lack of knowledge of the disease among caregivers. The aim of this study is to
create an awareness document for physiotherapists, in order to help detect the neurological disorder
and improve its management.

Method: A first phase of writing of a brochure was carried out taking into account the literature. Then,
18 experts (9 health professionals and 9 patients) were interviewed on the content of the brochure. A
communication professional and then a graphic designer were then involved in improving the
document. Finally, it was tested on 33 physiotherapists, then submitted to the Rudolf Fresch
readability test.

Results: The interviews resulted in a 3-panel brochure, the size of an A4 sheet of paper on both sides.
The Rudolf Fresch readability test indicates that the brochure is at a difficult level. The comprehension
test indicates that the brochure needs minor changes. These changes will be implemented in July 2022.

Conclusion: This study has led to the creation of an awareness document for physiotherapists. It
summarises not only the patient's care pathway, the physio pathology, but also the principles and
means of rehabilitation by physiotherapists. It also addresses the subject of surgery, technical aids,
how to suspect the disease and what to do if the case arises.




