GUIDE DE PRATIQUE EN ERGOTHERAPIE

LES MALADIES DE
CHARCOT-MARIE-TOOTH

Derniére mise a jour : 8 aolt 2014 Neuropathie sensitivomotrice héréditaire

Homme de 21 ans, séverement atteint : mains trés déformées, fauteuil roulant.

Dans les maladies de Charcot-
Marie-Tooth, comme pour la majo-
rité des maladies rares, les
évidences scientifiques concernant
la prise en charge en réadaptation
sont pratiquement inexistantes,

difficiles a accéder ou, lorsque pré-
sentes, insuffisamment détaillées.
L’'information présentée dans ce
document provient donc du peu de
littérature scientifique existante et
des intervenants experts qui
connaissent bien ce diagnostic.
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2. LES MALADIES DE CHARCOT-MARIE-TOOTH EN BREF a

Les maladies de Charcot-Marie-Tooth (CMT), aussi appelées
neuropathie sensitivomotrice héréditaire (NSMH), incluent un ensemble
hétérogéne de diagnostics formant un des groupes de maladies
neuromusculaires parmi les plus communs.?™®

La prévalence de la CMT varie de 14 a 282 individus par million, selon
les régions du monde,>* mais des données récentes indiquent une
prévalence plus importante de 303 individus par million (1 personne sur
3 300%).

Les maladies de CMT présentent une grande variabilité dans la sévérité
des atteintes et la présentation clinique, méme entre les membres
d’'une méme famille présentant le méme type de CMT ou la méme
mutation (pénétrance variable).6-10lexpert]

|" PENETRANCE D'UN GENE

Probabilité pour un géne de produire un effet observable chez I'individu
qui le porte, a produire ses effets sur le phénotype. Variation dans
I'expression d’un géne entre deux individus affectés.

La variation dans la pénétrance peut s’expliquer par exemple par I'action
d'autres génes, I'age, le sexe, le mode de vie, I’environnement, etc.

3. ROLE GENERAL DE 'ERGOTHERAPEUTE

AUPRES DES PERSONNES ATTEINTES DE CMT

Les ergothérapeutes experts e |’ergothérapeute évalue au moyen d’observations cliniques, d’outils
décrivent leur role auprés de d’évaluation spécifiques, de mise en situation, etc., les capacités du

la clientele CMT

client a réaliser ses activités. L'évaluation permet d’identifier les incapa-
cités et de planifier I'intervention.

Les interventions de l'ergothérapeute visent a améliorer la réalisation des
habitudes de vie des personnes atteintes dans différentes sphéres (maison,
école, travail, etc.) de maniéres autonome et sécuritaire.

Il travaille a trouver des solutions ou des outils visant a compenser les limites
découlant des incapacités, améliorer la fonction et la réalisation des taches.

A

Il est important de toujours expliquer son réle, les étapes a venir et
d'orienter les actions en fonction des besoins et des attentes de la personne
(impact du diagnostic dans la réalisation des activités).

Favoriser la participation de la personne a son plan d'intervention a un
impact positif sur son implication (« empowerment »), note les experts.

Une attention particuliere est portée a l’atteinte fonctionnelle touchée (ex.
écriture) afin d'améliorer les capacités, de diminuer les exigences des taches
et de sensibiliser I'entourage, incluant les autres intervenants au dossier.

Les personnes atteintes de CMT présentent souvent un bon niveau
d’adaptation, « ... il s‘agit de battants ». Il est important de porter une
attention particuliere a cette caractéristique, car ces clients ont peu
d’attentes et de fait ils expriment peu leurs besoins. Cela peut entre autres
entrainer une référence tardive en ergothérapie.



4. LA PRISE EN CHARGE EN ERGOTHERAPIE

DANS LES MALADIES DE CMT

e Méme si les symptomes sont rarement incapacitants a un trés jeune age, il est important de
sensibiliser la personne atteinte et les acteurs (autres intervenants, enseignants,
éducateurs, famille) autour de la personne atteinte dés la période préscolaire, afin qu'ils
soient vigilants quant a I'apparition des incapacités et des difficultés découlant du diagnostic.

e Les personnes atteintes de CMT tendent a cacher leurs symptémes ou |'importance de leurs
besoins afin d’avoir I'air le plus normal possible.[®xPer]

0 Par exemple, une étude a démontré un écart entre la capacité fonctionnelle des mains
(qui est réduite) et la perception des personnes quant a leur capacité a réaliser leurs
activités (se disant peu limitées).!?

e Ainsi, les personnes atteintes demanderont de |'aide ou des services seulement lorsqu’elles
seront épuisées!®Ptl |a référence en ergothérapie est souvent tardive, voire inexistante,
méme si des incapacités pourraient étre prises en charge plus tot (prise du crayon,
utilisation de l'ordinateur, activités de la vie quotidienne, etc.) et que des interventions
appropriées pourraient faciliter la réalisation de plusieurs habitudes de vie,'[®®et]

0 Il est important de rester vigilant, méme s'il s’agit
d’enfants de parents atteints. En effet, s‘ils demandent
des services, les parents peuvent sous-estimer |'aide que
peut apporter l'ergothérapeute « puisqu’eux-mémes ont
réussi a surmonter leurs difficultés ».

LES MALADIES DE CHARCOT-MARIE-TOOTH :
QUAND REFERER EN ERGOTHERAPIE

Ce dépliant de Dystrophie musculaire Canada
s’adresse autant aux personnes atteintes qu’a leur
entourage : famille, amis, employeurs, enseignants,
autres professionnels de la santé, etc.

Les experts recommandent de diffuser ce dépliant
pour améliorer la référence en ergothérapie pour
cette clientéle et réduire les situations a risques ou
limiter les situations urgentes.

Copies imprimées
e 1-800-567-2873
e info@muscle.ca

Version électronique
e Francgais : http://www.muscle.ca/wp-content/uploads/2012/11/CMTbrochure-F_finalprint.pdf
e Anglais : http://www.muscle.ca/wp-content/uploads/2013/05/CMTbrochure-E_finaldigital.pdf
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Expérience clinique

4.1. Informations clés

Il est important de connaitre le type de
Charcot-Marie-Tooth (il en existe prés de 50
formes®!3), car il s’agit d’un indicateur des
atteintes principales a anticiper, et donc des
interventions futures. Ainsi, bien que le pied
soit généralement affecté en premier et dans
tous les types de CMT, il existe des
différences, par exemplet4expert] .

Le CMT de type 1 est le groupe le plus
fréguemment rencontré et de ce groupe,
70-80% présente la forme CMT1A.>71°> Au
Québec, la forme CMT1A est également la plus
fréquente.[ePert]

CMT type 1 (démyélinisation de I'axone) : les
atteintes aux mains sont plus marquées que
pour d‘autres types de CMT.

CMT type 2 (dégénérescence de l'axone) : les
atteintes aux pieds sont plus marquées que
pour d‘autres formes de CMT.

Pour plus d‘information sur les types de CMT,
consulter la classification (annexe 1).

Chaque type de CMT présente des manifesta-
tions variables et le fait d'y porter attention

peut aider a spécifier le diagnostic précis.®°
[expert]

La condition est généralement peu apparente chez les jeunes enfants, ou chez les adolescents
lorsqu’ils sont au repos ou assis. Par contre, dés qu'ils bougent ou marchent, des difficultés sont
rapidement notées. Il est donc important de ne pas limiter ses observations a |'apparence au re-
pos. Pour les adultes, la condition est souvent plus apparente du fait de |’évolution de la
maladie (ex.: déformation aux mains plus importante, orthése, fauteuil roulant...).[ePert]

L’dge d’apparition des symptémes est impor- = Les premiers symptémes du CMT apparais-

tant, car les atteintes se développent a un age
varié (petite enfance a 20 ans généralement),
mais en suivant un ordre d’apparition relative-
ment constant (ex.: la faiblesse aux membres
inférieurs apparait avant la faiblesse aux
membres supérieurs),510 16lexpert]

Les symptomes, leur intensité et la vitesse
d’évolution peuvent varier (étre plus séveéres
ou moins sévéres) entre les membres d’une
méme famille et entre les générations méme
s'ils sont atteints du méme type de
CMT.267,910,1819[expert] 1| ast donc important
d’enseigner aux personnes atteintes, particu-
lierement aux enfants d’une méme fratrie, que
leurs besoins peuvent varier de ceux exprimés
par d’autres personnes atteintes de CMT.expert]

sent le plus souvent a I|'adolescence. Les
atteintes sont généralement moins incapaci-
tantes a I'enfance ou |'adolescence qu’a I'age
adulte,/lexpert]

L'apparition des symptomes étant relative-
ment ordonnée, il est possible d’anticiper les
atteintes, donc les interventions.élexpert]

Chaque type de CMT présente son propre
patron d’évolution.[®Pert]

Cette variabilité peut créer des tensions
familiales (ex.: comparaison intergénération-
nelle des difficultés, surprotection, attentes
démesurées, transfert émotionnel).texrert]

Les services psychosociaux peuvent aider a
réduire les tensions familiales.%texrert]

« Jai déja vu une maman atteinte qui prenait
cela trés tres a la Iégére, alors que la petite avait
de plus en plus de difficultés... nous aurions eu
besoin de faire le contact avec l'enfant seul... »

(ML, IRDPQ).

« Jai déja vu un monsieur atteint qui s’est toujours
débrouillé, qui arrive a 40 ans, et il n’y a plus rien qui
fonctionnait, il était a bout. Et ce monsieur a mention-
né qu’il espérait que son fils fasse attention tout de
suite pour qu’il ne vienne pas a bout lui non plus. »

(DM, CRLB).




4.1. INFORMATIONS CLES

e La réduction de la force de la pince tridigitale = L'évaluation de la dextérité manuelle, de la

et |a perte de |’opposition du pouce seraient Sen5|b|||té et |'Observati0n des Compensations

les deux facteurs déterminants de la dextérité utilisées par les personnes 2aB'Eteintt]es sont donc
, . .. . ; N Aol ,22,23[exper

manuelle réduite et des limites fonctionnelles importantes a realiser.

au niveau des mains pour les personnes
atteintes de CMT. Ces problémes sont
aggravés par la perte de sensibilité,®1¢:20-22

_ e P 7
ape .
Il est important de prendre le temps de bien expliquer
le processus d'évaluation aux clients et aux parents
afin de les sécuriser et de les rendre plus a I'aise avec
le processus. Une rencontre de préparation au plan
d'intervention peut également étre réalisée.

4.2. ELEMENTS CARACTERISTIQUES DES MALADIES DE CMT

Lors de la prise de contact avec le client, il est possible d’identifier certains signes cliniques
caracteristiques du CMT et risquant d’influencer les habitudes de vie. Par exemple :

e Mains en griffe : |'impact au niveau des pinces et des manipulations fines
(habillage, écriture, manipulation, ustensiles, outils scolaires tels que regle,
compas, aiguisoir, crayons), peut augmenter sur le temps requis pour saisir
de grands objets (lourds ou légers).**

e Tendance a se cacher les mains : peut indiquer que les mains
commencent a se déformer.

e Besoin de regarder ce qu’il tient en main pour compenser |'atteinte
proprioceptive ou sensitive. Cela les aide a ne pas échapper ou écraser les
objets, a ne pas se blesser, etc.

e Douleur aux mains, aux avant-bras (crampes, tremblements) : affecte
la prise du crayon, indicateur de fatigabilité a I'écriture, peut influencer les
résultats scolaires.

e Poignée de main faible : indicateur d’une force de préhension faible.
Répercussion sur la préhension, le déplacement et la manipulation d’objets
non légers (en termes de force pour le poids).

¢ Résultats scolaires inférieurs aux attentes : vérifier les difficultés a
I'écriture, trouble spécifique d’apprentissage a vérifier, manque de motivation
compte tenu des différences ou des incapacités par rapport aux autres éléves.

e Estime de soi : les enfants accordent une grande importance a ce que
leurs incapacités ne paraissent pas. Le port d’orthéses (pour le pied tombant,
pour la main) ou lutilisation d’autres aides techniques (crayons adaptés, plan
incliné) représente donc une importante source d’anxiété, puisqu’elles
mettent I'emphase sur leurs difficultés.

0 La qualité de vie est influencée par les difficultés que le diagnostic apporte.
Bien que les troubles anxieux ou dépressifs sont comparables a ceux
d’autres diagnostics de MNM, il ne faut pas négliger cet aspect (« douleur
morale »).t7expert]



4.2,

ELEMENTS CARACTERISTIQUES DES MALADIES DE CMT

e Pied tombant : impact dans les transferts, la marche (influence le

patron de marche pour faciliter le dégagement du pied tombant : steppage,
plantiflexion de la cheville précoce).”?*2°

STEPPAGE

Anomalie de la marche caractérisée par le fait que le
sujet doit lever fortement la jambe / le genou a chaque
pas afin de ne pas heurter le sol avec la pointe du pied.

Equilibre diminué, fatigabilité ou douleurs lors des déplacements,
démarche : sécurité lors des déplacements ou dans la douche (impact
de fermer les yeux). Les difficultés rencontrées pourraient conduire a éviter
certaines activités,2stexpert]

Probléeme proprioceptif : risque de chute dans la douche (lorsqu’on
ferme les yeux) ou dans un environnement sombre (se lever la nuit pour
utiliser la toilette); la personne a besoin de regarder ce qu’elle tient en main
(pour éviter d’échapper ou écraser les objets, par exemple en vidant le lave-
vaisselle), etc.

Dynamique familiale :

0 Enfant collé au parent : y a-t-il une difficulté ou une incapacité a s’intégrer
a ses pairs?

0 Parents anxieux : ils pourraient limiter I'enfant a s‘impliquer dans toutes
les sphéres (par exemple aider a la préparation des repas, a |'entretien,
etc.). Cette attitude pourrait découler de I'expérience du parent atteint. Les
parents peuvent tendre a surprotéger leur enfant atteint : « Si le parent
n‘a pas réussi, I’enfant ne peut pas réussir ». Il est important de mettre en
perspective quant a la variabilité intrafamiliale dans la sévérité des
symptomes.

0 La dynamique familiale peut justifier une rencontre supplémentaire, elle
peut influencer la relation thérapeute-client. Il est important de s'y
adapter. Envisager le support du travailleur social, une demande
d’intervention aux services sociaux.

Blessures ou engelures non ressenties : ce type d’événement est un
indicateur d’un probléme plus important de sensibilité.

Gestion de I'énergie : les personnes atteintes de CMT sont trés
exigeantes, elles veulent performer en société. L'apprentissage de la gestion
de I’énergie et son application devrait faire partie intégrante du suivi dés le
plus jeune age.



4.3. ELEMENTS D’INTERVENTION

Expérience clinique

Eléments prioritaires : mains, sensibilité, équilibre, propriocep-
tion, gestion de I'énergie.

En réalisant les évaluations conjointement avec les physiothérapeutes,
il est possible de limiter les dédoublements (ex.: déplacement, station
debout).

En ergothérapie, les éléments a évaluer restent les mémes en fonction
des étapes charniéres de la vie de la personne (préscolaire, scolaire...),
mais les symptdmes du CMT ne s’ajustent pas a ces étapes, du fait
que leur apparition se produit a un &ge variable pour chaque
personne. Pour l'ergothérapeute, il faut donc nuancer I'évaluation en
fonction de |I'étape charniere ET des symptomes présents a ce moment
(ex.: douleur, crampe ou fatigue & I’écriture).[exrert]

Il est possible d'anticiper les symptémes a venir puisqu’ils apparais-
sent généralement de maniére ordonnée, méme s'il existe des diffé-

rences dans les manifestations (sévérité, vitesse d’évolution, etc.).
6-10,16[expert]

En ergothérapie, il est recommandé d’évaluer le client a chaque étape
charniére, en portant une attention particuliere aux symptomes de la
CMT présents a cette étape.[®rert]

La réalisation d’évaluations standardisées est importante poum
des données objectives a des moments clés de la vie des personnes
atteintes (par exemple, lors des transitions du primaire au secondaire,
des services pédiatriques vers les services adultes, passage a la vie
autonome). Cette information apporte un aspect quantitatif, un
élément important dans un contexte de maladie évolutive. Ainsi,
lorsqu’un client a I'impression d’'avoir perdu de la force, de la dextérité,
d’avoir moins d’équilibre, il est possible d’en discuter sur des données
mesurées pour lui-méme, et de se comparer par rapport a lui-méme,
et ce méme si leurs résultats sont généralement inférieurs aux normes.

Chez les adultes atteints de CMT type 1A, la force de la pince
tridigitale et I'opposition du pouce sont les indicateurs majeurs de la
dextérité fonctionnelle.!

Cependant, les évaluations standardisées ne donnent pas toutes les
indications quant au niveau fonctionnel du client, d’ou I'importance de
réaliser des observations dans |'environnement, lors de la réalisation
de ses activités. En observant la réalisation des taches dans le
contexte naturel de la personne (en classe, a la maison, au travail
pendant qu’il écrit, découpe, tape au clavier, etc.), il est possible de
cibler des problématiques particuliéres liées au contexte dans lequel
une activité est réalisée (la personne dans son environnement avec sa
maladie et les exigences qui l|'entourent). Ce type d’observation
permet d’aller plus en profondeur si nécessaire.!®re't]



4.3.

ELEMENTS D’INTERVENTION

&

=

Evaluer le niveau et I'importance des atteintes aux membres inférieurs
et supérieurs :

0 Lors des évaluations standardisées, certains clients seront
complétement figés dans I|’environnement clinique, alors que
d'autres comprendront qu'ils sont évalués et se donneront au
maximum (ils souhaitent prouver qu’ils sont encore capables).

Evaluer les facteurs & risque de compromettre le développement de la
personne atteinte ou les dangers physiques qu’elle pourrait rencontrer.

Il est recommandé de vérifier la présence de douleur (origine neuropa-
thique ou mécanique, présence possible de crampes..), qui est
ressentie chez plus de 70% des personnes atteintes de CMT.?’3!
L'évolution lente du diagnostic permettrait cependant aux personnes
de s’adapter et I'impact psychologique de la douleur chronique serait
moins élevé que dans d’autres diagnostics.?%?’

P

o

—

Impliquer les parents lors de I'évaluation favorise la
comparaison avec les contextes de la salle d’évalua-
tion par rapport a la maison ou I’école. Par contre, a
partir d’un certain age, la présence du parent peut
étre remise en question ou s’avérer non nécessaire,
particulierement a I'adolescence. Dans tous les cas,
les mises en situation permettent de plus facilement

[ -

déterminer les limites des personnes atteintes.

1

e Evaluer la réalisation des habitudes de vie. Les entrevues subjectives

ne rendent pas nécessairement bien compte de la réalité quant aux
difficultés rencontrées par les personnes atteintes de CMT, du fait
gu’elles ont un comportement de battants. Souvent, ils tendent a
refuser de reconnaitre leurs symptomes ou a admettre leurs limites et
leurs difficultés, ou ils les minimisent. Ils présentent une personnalité
volontaire et ils veulent performer. Par contre, ils sont fatigables et
poursuivent leurs activités mémes s’ils ne sont plus capables. En
conjuguant les entrevues subjectives a des mises en situation (ex.:
sac a dos et boite a lunch de I'IRDPQ-Enfant), les difficultés seront
mieux cernées.

Déterminer et décrire, dans son contexte réel et lors des évaluations,
quelles sont les compensations que le client utilise, incluant celles qu'il
a développées par lui-méme et celles mises en place par une
intervention du service de santé.

La mesure des capacités fonctionnelles a I'aide d’un test (ex.: Jebsen)
et des questionnaires autorapportés concernant les limitations dans
les activités quotidiennes sont complémentaires, sans mesurer les
mémes éléments.?

La conjugaison des observations et des évaluations quantitatives
donne un bon portrait de |'évolution de la maladie pour le client
concerng.[®pert]

En fonction des évaluations et des observations, il est important de
déterminer les interventions a mettre en place pour améliorer la
sécurité et I'autonomie de la personne atteinte.[®Pert]



4.3. ELEMENTS D’INTERVENTION

e Au niveau de la scolarité, les problémes a |'écriture constituent un
élément majeur pour le CMT,

0 La problématique se manifeste a des moments différents de
I'apprentissage (différence dans I’évolution de la maladie).

0 La dégénérescence des nerfs a un impact sur la sensibilité et la
force manuelle (faiblesse musculaire, main en griffe, perte
d’opposition du pouce, préhension), et les deux conjugués induisent
d’'importantes difficultés, douleurs, crampes et fatigue a |’écriture.

0 Il ne faut donc pas négliger ce facteur dans les maladies de CMT.

0 Une baisse des résultats scolaires peut indiquer I|'apparition de
problemes a |’écriture.

e I| est important de ne pas créer d'attentes inutiles chez les personnes
atteintes.

e |orsque des aides techniques et des équipements sont proposés, il
faut s'assurer de leur accessibilité dans |’environnement (domicile,
travail, école, etc.) et adapter I’environnement au besoin.

4.4. ETAPES CHARNIERES DANS LES MALADIES DE CMT

e En ergothérapie, les éléments a évaluer restent les mémes en fonction
des étapes charniéres de la vie de la personne (préscolaire, scolaire...),
mais les symptomes de la CMT ne s’ajustent pas a ces étapes, du fait
qgue leur apparition se produit a un age variable. Pour |I’'ergothérapeute,
il faut donc nuancer I'évaluation en fonction de I’étape charniére (ex.:
évaluation de |"écriture au début de la période scolaire, absence de
symptomes) et des symptdmes présents a ce moment (ex.: au
secondaire, douleur a I’écriture due a la sensibilité).[®ret]

e Chez l'enfant, le suivi multidisciplinaire est adapté au rythme de
croissance, aux étapes charniéres et a la sévérité des atteintes, !7lexpert]

e Chez l'adulte, le suivi est adapté au tableau clinique et aux
besoins des personnes atteintes.'7lexPert]

Pour chaque étape charniére, seuls les

Dans ce guide, I'information est organi- éléments spécifiques sont présentés,

sée telle que proposée par les experts
consultés pour ce projet. Les étapes
proposées répondent aux spécificités
des maladies de CMT et de la prise en
charge en ergothérapie.

soit pour I'age, I'étape ou des atteintes
possibles dans le diagnostic. Les
évaluations les plus importantes en
fonction de cette étape charniére ainsi
gue les interventions et références sont
indiquées pour cette étape seulement.



5. 3-5 ANS / PERIODE PRESCOLAIRE @

5.1. ELEMENTS DE SURVEILLANCE

PERIODE DE DEPISTAGE  Les atteintes étant souvent trés légéres a ce stade, le dépistage est
moins fréquent a cet &ge. Souvent, les jeunes d’‘age préscolaire
proviennent de familles ol le diagnostic est déja présent.

Il est important de demander aux parents ce qu'ils considérent
problématique, ce qui ne va pas.

Un suivi régulier aux 6 mois ou aux années est recommandé selon les
manifestations déja présentes.

A ce stade, des évaluations informelles et des entrevues avec les parents
peuvent orienter I'ergothérapeute sur la nature de ses interventions. Ce
dernier pourra ainsi objectiver les propos en réalisant des mises en
situation, I'observation lors de jeux libres ou des évaluations spécifiques
appropriées.

HABITUDES DE VIE Habillage « Lenteur a I'habillage
o Habillage en position assise (déséquilibre)

¢ Pour les enfants de cing ans : capacité a faire le noeud
et la boucle des lacets de souliers

o Capacité a manipuler les attaches sans regarder (ex.:
boutons, boutons pression, boucles, etc.) : perte de
sensibilité, opposition difficile du pouce au doigt

Alimentation « Utilisation des ustensiles (ex.: difficulté a tartiner...)

e QOuverture de pots ou de contenants (pots de yogourt
ou de pouding, petite boite de jus...)

_ Loisirs et « Capacité a manipuler les petites piéces d'un jeu (ex.:
jeux de table | jte-prite, dés, casse-téte...)

o Difficultés a utiliser les modules de jeux (ex.: se tenir,
marcher dans le sable...)

e Consulter la section « Loisirs et Sport »

SENSIBILITE  Evaluer de maniére informelle et auprés des parents (entrevue).
Voici quelques exemples d’éléments a vérifier :

e Est-ce gqu'il oublie de mettre ses mitaines lorsqu’il fait froid?
Présence d’engelures asymptomatiques aux orteils I'hiver?
o Echappe-t-il souvent des objets?

¢ L'enfant a-t-il besoin de regarder ce qu'il tient en main pour ne
pas échapper ou écraser les objets, ne pas se blesser, etc.?
Atteintes proprioceptive ou sensitive

e Est-ce qu’il sert trés / trop fort les objets (écraser un verre de
papier, un crayon...)?

o Préfére-t-il les objets texturés?
e Est-il insensible aux petites blessures aux mains?




5.1. ELEMENTS DE SURVEILLANCE

PREREQUIS SCOLAIRES

Prise du crayon
Manipulation du crayon (glissement, rotations)
Tracés et coloriage (précision, fluidité)

Tendance a trop appuyer le crayon sur la feuille (percer la feuille,
parfois méme avec un crayon-feutre)

Utilisation et controle des ciseaux
Préhension du ciseau

Fonctionnement au découpage (ouverture, fermeture, précision,
ajustement)

Manipulation des petits objets servant au bricolage (batons ou tube
de colle, autocollants...)

Lenteur de la réalisation pour les activités graphiques et le découpage
(jusqu’a deux fois plus de temps qu’un enfant non atteint) afin de
mieux réussir

Manipulation du sac d’école, de la boite a lunch, etc.

5.2. INTERVENTIONS ET REFERENCES

Mise en situation et pratique en salle
Essais d’aides techniques

0 Type de crayon (triangulaire, texturé)
¢ Grossir la prise du crayon
Modifications des vétements

Bloc de thérapies afin de développer des habiletés, de la force,
des patrons moteurs plus matures, des préalables scolaires ou
essayer et pratiquer des stratégies alternatives

0 Pratique du tracé, du découpage, de I'habillage...
Visite du milieu de vie (service de garde, maison, maternelle)

Utiliser I'expertise du psychologue pour évaluer |’état de santé
psychologique



6. 6-8 ANS / 1ER CYCLE DU PRIMAIRE @

6.1. ELEMENTS DE SURVEILLANCE

PERIODE DE DEPISTAGE  I| est important de regarder les habitudes de vie tant a I’école qu’a la
maison.

Il est important de demander aux parents, aux enseignants et aux
intervenants scolaires s’ils notent ou observent des difficultés dans les
habitudes de vie de leur enfant.

HABITUDES DE VIE Habillage « Lenteur a I'habillage
¢ Habillage en position assise (déséquilibre)
o Capacité a serrer les lacets et faire la boucle des
souliers
e Capacité a manipuler les attaches sans regarder (ex.:
boutons, boutons pression, boucles...) : perte de
sensibilité, opposition difficile du pouce au doigt

Alimentation « Utilisation des ustensiles (difficulté a tartiner, couper
les aliments)

e QOuverture de pots ou de contenants (pots de yogourt
ou de pouding, petit boite de jus...)

e Se servir a boire

Consulter la section « Loisirs et sports »

SENSIBILITE Evaluer de maniére informelle et auprés des parents (entrevue).
Voici quelques exemples d’éléments a vérifier :

e Est-ce gqu'il oublie de mettre ses mitaines lorsqu’il fait froid?
Présence d’engelures asymptomatiques aux orteils I'hiver?
o Echappe-t-il souvent des objets?

¢ L'enfant a-t-il besoin de regarder ce qu'il tient en main pour ne
pas échapper ou écraser les objets, ne pas se blesser, etc.?
Atteintes proprioceptive ou sensitive.

e Est-ce qu’il sert trés / trop fort les objets (écraser un verre de
papier, un crayon...)?

o Préfére-t-il les objets texturés?
e Est-il insensible aux petites blessures aux mains?




6. 6-8 ANS / 1ER CYCLE DU PRIMAIRE

6.1. ELEMENTS DE SURVEILLANCE

ECRITURE

MANIPULATIONS FINES

ENVIRONNEMENT SCOLAIRE

Prise du crayon

Contréle du crayon (suivre les trottoirs d’écriture)
Manipulation du crayon (glissement, rotations)
Calligraphie

Propreté du cahier

Lenteur a |'écriture

Fatigabilité a I'écriture

Crampes, douleur a la main

Répondre aux exigences du milieu (type d'écriture, vitesse a
I"écriture...)

Tendance a trop appuyer le crayon sur la feuille (percer la feuille,
méme avec un crayon-feutre)

Manipuler du petit matériel d’apprentissage (jetons, batonnets...)
Utilisation des outils scolaires (crayon, efface, régle, aiguisoir...)
Préhension et contréle du ciseau

Lenteur au découpage

Manipulation du sac d’école, de la boite a lunch et de son contenu,
de I'étui a crayon...

Choix de I'école

Déplacements (endurance a la marche, transport du cabaret, escaliers,
cours de récréation)

Utilisation de la fontaine, de la toilette, utilisation du casier
Posture assise dans la classe et a la maison

Organisation du bureau, utilisation du pupitre (ouverture)
Soutien des professionnels en milieu scolaire
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6.2. INTERVENTIONS ET REFERENCES

Il peut étre important de visiter le milieu scolaire.

Il est important de bien outiller le jeune pour lui permettre de faciliter
son parcours.

Un suivi régulier est proposé pour permettre de détecter les difficultés
au moment adéquat.

¢ Difficultés dans les déplacements : référence en physiothérapie

e Adapter la chaise du jeune ou recommander une chaise multipositions
(points d'appui adéquats)

e Ajuster adéquatement la hauteur de la chaise

e Adaptateur pour crayon, surtout pour la position et la sensation,
crayon texturé ou en bois

e Adaptateur en mousse ou en caoutchouc pour aider a rendre la prise
du crayon plus confortable

e Recommander des trottoirs d’écriture plus larges au besoin pour
faciliter I'apprentissage de |'écriture

e Les compositions pourraient étre difficiles a écrire (lenteur, fatigue)

e Souvent, les difficultés justifient une augmentation du temps alloué
pour les examens

e A partir du 2° cycle du primaire : initiation a l'ordinateur pour se
familiariser avec le clavier (anticiper la difficulté plus importante a
I’écriture)

e Ajouter un banc d’habillage prés du casier

e Grossir le manche des ustensiles

e Recommander la participation a des activités manuelles permettant de
manipuler finement et de travailler les arches de la main, |'opposition
du pouce au doigt, la force et la dissociation :

0 Activités quotidiennes a la maison, jouer d’un instrument de
musique, des jeux et activités ludiques (boules chinoises, vaporiser
les plantes, etc.)

e Consulter la section « Loisirs et Sport »



7. 9-12 ANS / 2E ET 3 CYCLES DU PRIMAIRE @

7.1. ELEMENTS DE SURVEILLANCE

PERIODE DE DEPISTAGE Il est important de regarder les habitudes de vie tant a I’école qu’a la
maison (parents, enseignants, intervenants scolaires).

Au niveau de la scolarité, les probléemes a I'écriture constituent un
élément majeur pour le CMT. IIs découlent principalement des problémes
de sensibilité et de force entre autres au niveau des mains et peuvent
induire d’importantes difficultés, des douleurs, des crampes et de la
fatigue a I'écriture.

e L'évolution de la maladie varie pour chaque personne. Les difficul-
tés a |'écriture peuvent donc apparaitre a des moments différents
de la scolarité.

e L'augmentation des exigences a |'écriture a partir de la 3° année
du primaire (longueur des productions écrites, fréquence, quantité)
amplifie les problématiques (la douleur, la fatigue, les crampes
sont de plus en plus importantes).

e Une baisse dans les résultats scolaires peut indiquer un probléme
d’écriture.

Dans les maladies de CMT, il est important de surveiller la proprioception
sur une base réguliére, car les personnes atteintes développent a un
moment des problémes liés a cet élément (tendance a tomber lors-
gu’elles ferment les yeux, par exemple en se lavant les cheveux, difficul-
tés a se déplacer la nuit en absence de lumiére, etc.).

La coordination, la sensibilité et la force doivent étre évaluées
réguliérement.




7.1. ELEMENTS DE SURVEILLANCE

HABITUDES DE VIE

SENSIBILITE

Habillage .

Alimentation .

Soins .
personnels

Capacité a manipuler les attaches sans regarder (ex.:
boutons, boutons pression, boucles, soutien-gorge...) :
perte de sensibilité, opposition difficile du pouce au
doigt

Attacher les bijoux

Difficulté a mettre les orthéses ou les chevillieres
(difficile a lacer)

Augmentation de la difficulté a enfiler les souliers

Capacité a cuisiner (utilisation des ustensiles, du four
micro-onde, de la cuisiniére, couper les aliments),
attention aux risques de brillures (manipulation des
chaudrons)

Ouverture de pots ou de contenants
Se servir a boire
Propreté en mangeant, dans |'utilisation des ustensiles

Transfert a la baignoire
Gestion de la température de I'eau (sensibilité)

Prendre la douche debout sans orthése et probleme de
proprioception : augmente le risque de chute
(particulierement lorsque la personne ferme les yeux)

Difficulté a se laver les cheveux (risque de chute avec
les yeux fermés), a se coiffer (faiblesse), manipuler les
élastiques (faiblesse, sensibilité)

Difficulté a se sécher les pieds (équilibre)
Utilisation des produits d’hygiéne féminine

Consulter la section « Loisirs et sports »

Est-ce qu'il oublie de mettre ses mitaines lorsqu’il fait froid?

Echappe-t-il souvent des objets? L’enfant donne-t-il I'impression d’étre

maladroit?

A-t-il besoin de regarder ce qu'il tient en main pour ne pas échapper
ou écraser les objets, ne pas se blesser, etc.? (atteintes proprioceptive

ou sensitive.)

Est-ce qu'il sert trés / trop fort les objets (écraser un verre de papier,

un crayon...)?

Préfere-t-il les objets texturés?

Est-il insensible aux petites blessures aux mains?



7.9-12 ANS / 2E ET 3E CYCLES DU PRIMAIRE

7.1. ELEMENTS DE SURVEILLANCE

ECRITURE

ENVIRONNEMENT SCOLAIRE

A partir de la 3° ou 4° année du primaire
Poursuivre au secondaire

Prise du crayon
Douleurs aux mains

¢ Mouvement des doigts
¢ Angle du poignet

0 Intensité de la force appliquée (tendance a percer les
feuilles)

Calligraphie
Tracés

Propreté du cahier

Positionnement a la table
Inclinaison

Appui du poignet

Porter attention aux troubles d’apprentissage

Rester vigilant quant a des troubles d’apprentissage, qu’une petite
proportion de la clientéle peut présenter (tout comme les enfants
non atteints).

Eléments de surveillance a ajouter au secondaire

Endurance (fatigabilité) a I'écriture (ex.: capacité a rédiger des
compositions)

Vitesse d'écriture
Douleurs aux mains

Blessures, callosité dans la paume de la main (prise du crayon trop
forte découlant de la perte de sensibilité)

Evaluer la possibilité d‘introduire I'ordinateur

Une baisse des résultats scolaires pourrait indiquer un probléme
d’écriture

Déplacements (endurance a la marche, transport du cabaret, escaliers,
cours de récréation)

Utilisation de la fontaine, de la toilette, utilisation du casier
Posture assise dans la classe et a la maison

Utilisation des outils scolaires (crayon, efface, régle, aiguisoir,
compas...)

Sac d’école plus lourd devient encore plus difficile a manipuler (a
risque de scoliose)

Augmentation des difficultés a I'éducation physique
Utilisation du transport scolaire
Soutien des professionnels en milieu scolaire



7.9-12 ANS / 2E ET 3E CYCLES DU PRIMAIRE e

7.2. INTERVENTIONS ET REFERENCES

Il peut étre important de visiter le milieu scolaire.

Il est important de bien outiller le jeune pour lui permettre de faciliter
' son parcours.

Un suivi régulier est proposé pour permettre de détecter les difficultés
au moment adéquat.

. 'Fatigabilité a I'écriture
‘\ e Les compositions peuvent devenir plus difficiles a écrire (lenteur,
fatigue)
¢ Si les douleurs sont trop importantes :
0 Utilisation de stratégies compensatoires ou d’une orthése
0 Référer en médecine
e Grossir la prise du crayon, modifier les embouts, utiliser des types
différents de mine (plus ou moins grasse).

0 Adaptateur pour crayons, particulierement pour la position et la
sensation, crayon texturé ou en bois

¢ Pour les jeunes moins atteints : adaptateur en mousse ou en
caoutchouc pour rendre la prise du crayon plus confortable

0 Utiliser une orthése de doigts ou une bague de doigts pour aider
a maintenir les doigts en extension.

o Si 'ordinateur est choisi pour améliorer la vitesse d'écriture, il faut
vérifier le soutien technique disponible

¢ Les amis preneurs de notes peuvent réduire la quantité de notes a
prendre

e Des ententes avec le professeur peuvent limiter la quantité de
notes a prendre, donner plus de temps ou permettre les abrévia-
tions

¢ Ajouter une mesure d’adaptation au Plan d’intervention afin de
permettre a I'enfant d’avoir accés a 1/3 temps supplémentaire
pour la rédaction des travaux et surtout pour les examens du
Ministeére.

e Souvent, les difficultés justifient une augmentation du temps alloué
pour les examens




7.2.

INTERVENTIONS ET REFERENCES (SUITE)

Faciliter |'utilisation de la souris : installer des butées pour dissocier les
doigts (aidant lorsque les problémes de sensibilité surviennent).

Modifier le positionnement lors de [|'écriture manuscrite ou a
I'ordinateur

¢ Hauteur de la table, de la chaise, du dossier

¢ Utiliser un plan incliné peut favoriser une meilleure posture a
|'"écriture (pour |’école, un cartable de quatre pouces se transporte
facilement entre les classes)

Varier les positions pendant la tache

¢ Adapter la chaise ou recommander une chaise multipositions
(points d’appui adéquats)

0 Ajuster adéquatement la hauteur de la chaise
Ajouter un banc d’habillage prés du casier

A la maison
¢ Grossir le manche des ustensiles
¢ Barres d’appui dans la douche
0 S’asseoir pour se sécher les pieds
0 Veilleuse la nuit pour faciliter les déplacements
Difficultés dans les déplacements : référence en physiothérapie

La mise des orthéses ou des chevillieres peut étre facilitée en
s'assoyant pour les mettre et en utilisant des rallonges ou un crochet.

Recommander la participation a des activités manuelles permettant de
manipuler finement et de travailler les arches de la main, I'opposition
du pouce au doigt, la force et la dissociation :

0 Activités quotidiennes a la maison, jouer d’un instrument de
musique, des jeux et activités ludiques (boules chinoises, vaporiser
les plantes, etc.)

Consulter la section « Loisirs et Sport »



8. ADOLESCENCE Q

8.1. ELEMENTS DE SURVEILLANCE

DE MANIERE GENERALE o Evaluer la sensibilité au niveau des pieds et des mains

e Surveiller les poussées de croissance pouvant mettre en évidence
I'apparition d’une scoliose

e Evaluer la douleur®®*l au dos, aux pieds?’

e Transport en commun et adapté : approche comparable aux autres
diagnostics.

HABITUDES DE VIE Habillage « Mettre des bijoux

A LA MAISON . :
e Manipulation des attaches a I’habillage (ex.: mettre le

soutien-gorge)
o Enfiler les souliers, les orthéses ou les chevilliéres

Soins « Demande de services au maintien a domicile du CLSC
personnels o1 évaluation des besoins par une ergothérapeute

e Sécurité a la douche (température de I'eau, risque de
chute...)

o Utilisation des produits d’hygiéne féminine

¢ Capacité a se maquiller, se coiffer (manipulation des
attaches), se raser, a utiliser la pince a cil ou a sourcil...

e Utilisation du condom

_ . Vie o Capacité et sécurité a participer aux activités de la vie
quotidienne  gomestique (préparation des repas, entretien...)

e Evaluer la capacité a vivre de maniére autonome (voir
la section Adulte) : il est important d’anticiper le départ
du domicile parental

Consulter la section « Loisirs et sports »

ENVIRONNEMENT SCOLAIRE Ecriture « Consulter la section « Ecriture » du 2° et 3¢
cycles du primaire

o Vitesse d’écriture a la main comparée a 'ordinateur
(attention : si I'ordinateur n’était pas présent avant, la
vitesse a l'ordinateur pourrait étre ralentie)

¢ Fluidité du doigté
o Fatigabilité

Utilisation du matériel scolaire

Déplacement

Positionnement dans les classes

Manipulation du cadenas

Impact de la proprioception




8.1. ELEMENTS DE SURVEILLANCE

CHOIX DE CARRIERE

CONDUITE AUTOMOBILE

Intégrer les discussions sur le choix de carriére relativement tot :

0 L'orientation professionnelle peut étre difficile, en particulier du fait
que les jeunes tendent a choisir un emploi « normalisant », ne
correspondant pas nécessairement a leurs capacités ou ne prenant
pas en compte |'évolution future de la maladie (incapacités a venir).

Consulter la section
« Choix de carriére et parcours professionnel ».

Consulter la section « Conduite automobile ».

8.2. INTERVENTIONS ET REFERENCES

MILIEU SCOLAIRE

Consulter les recommandations pour I’écriture au 2°¢ et 3° cycles
du primaire.

Il est important de bien outiller le jeune pour lui permettre de faciliter
son parcours.

Il est recommandé que le jeune utilise toujours les mémes bureaux
dans les classes.

Fixer des supports pour les pieds sous les bureaux.

Plan de travail incliné (ex.: positionnement avec un cartable de 10 cm
(4 pouces), incluant un antidérapant et une pince pour tenir les
feuilles).

S’assurer que le jeune regoit de l'aide pour transporter le matériel
(livres, cabaret, etc.).

Si des difficultés a suivre le rythme de la classe surviennent, il est
possible de recommander le placement dans un groupe dont |'effectif
est réduit, ol le professeur est plus disponible pour le jeune.

Souvent, les difficultés justifient une augmentation du temps alloué
pour les examens.



8. ADOLESCENCE

8.2,

INTERVENTIONS ET REFERENCES

Encourager le clavardage (« chat ») pour pratiquer I'écriture au clavier,
améliorer le doigté.

Négocier avec le jeune pour le convaincre d'utiliser une modification a
son environnement.

Il est important d'impliquer et d’'informer le milieu pour faciliter la mise
en place et le respect des recommandations.

Utiliser des thérapies de I'approche de rééducation posturale globale
pour diminuer la scoliose.

Préparer le jeune a son passage a la vie adulte : préparation des
repas, gestion d’'un logement, vie autonome, choix de carriére,
conduite automobile.

0 Lors de la transition des services pédiatriques vers les services
adultes, il est important d’informer le jeune des services existants
pour les adultes (cliniques spécialisées, centres de réadaptation,
etc.), afin qu’il sache a quel endroit il pourra aller lorsqu’il aura
besoin de services.

Recommandations pour la douche : barre d'appui, barre étau,
techniques compensatoires et banc de douche. Ajouter des exercices
de manipulation au besoin.

Référer a un thérapeute en réadaptation physique ou au physiothéra-
peute pour des difficultés dans les déplacements ou lors de transferts
complexes.

0 La mise des orthéses ou des chevillieres peut étre facilitée en
s'assoyant pour les mettre et en utilisant des rallonges ou un
crochet.

Consulter la section « Loisirs et sport ».




9. ADULTE / VIE AUTONOME @

9.1. ELEMENTS DE SURVEILLANCE

e L'acceptation et la reconnaissance de la maladie commencent a
réellement apparaitre chez les adultes dans la trentaine. Dans la
vingtaine et chez les enfants et les adolescents, un refus d‘accepter les
incapacités ou la fatigue liées a la maladie est observé, ce qui a un
impact sur 'aide que peut apporter les services de réadaptation.

e Ce comportement a un impact sur la prise en charge au niveau des
adultes, car souvent les clients contactent les services lorsqu’il est trop
tard, ou pres d’étre trop tard (ex.: a risque de perdre son emploi si ce
n'est pas déja le cas).

e Le fait de se mettre en danger (ex.: risque de chute
dans la douche) est souvent insuffisant pour que la
personne atteinte demande de l'aide. La référence en
ergothérapie est souvent trop tardive.

0 A ce propos, voir le dépliant :
« Les maladies de Charcot-Marie-Tooth :
Quand référer en ergothérapie »
Voir les informations a la page 4 du présent guide
pour se procurer ce dépliant.

e Il est important pour la personne atteinte de bien comprendre la
pathophysiologie qui sous-tend les difficultés qu'il rencontre, pour qu’il
soit en mesure d’intégrer et de développer des stratégies d’adaptation
adéquates. En comprenant les mécanismes, |'intégration des stratégies
est favorisée.

e Les visites sont plutét ponctuelles et visent a répondre a un besoin
spécifique ou une demande précise, contrairement au suivi pédiatrique
qui accorde une plus grande importance au développement.

e Pour répondre aux besoins du client, le nombre de rencontres peut
varier selon la sévérité des atteintes, particulierement au niveau des
mains.[&Pert]

e La progression de I|'atrophie musculaire demande une surveillance

particuliere.
Expérience clinique
W ¢
;& \V’/
S "

« Lorsqu’un adulte nous contacte pour un
besoin, il est tout pres d’avoir perdu son
emploi, si ce n‘est déja fait. Ils sont rendus
au pied du mur lorsqu’ils nous appellent, ce
qui induit une urgence dans l'intervention. »
(DM, CRLB)




9. ADULTE / VIE AUTONOME e
9.1. ELEMENTS DE SURVEILLANCE

e L'accompagnement du jeune lors du passage a |'age adulte comporte
plusieurs difficultés. Lors du transfert aux services adultes, |'offre vise
a répondre aux besoins du client.

e Il est important que la personne atteinte soit informée des services
spécialisés qu’elle peut contacter lorsqu’elle en aura besoin.

e Le fait de créer rapidement un lien entre la personne atteinte et les

services de réadaptation adultes peut faciliter le recours aux services.
[expert]

e Le passage des services pédiatriques aux services adultes se fait sur la
base de I'age et n’est pas lié au cheminement de la personne dans sa
vie ou a un changement occupationnel.[®®et]

e Souvent les besoins se manifesteront lors d’une transition, ce qui peut
se produire un certain temps apreés la fin des services pédiatriques : fin
du Cégep, de l'université, installation en appartement et vie autonome,
recherche d’emploi, nouvel emploi, conduite automobile...lexPert]

e L’écriture manuscrite devient de plus en plus exigeante. Des difficultés
a utiliser I'ordinateur peuvent apparaitre.

e Le début de la vie adulte implique beaucoup de changements et la
confrontation aux difficultés devient plus importante.

Les personnes atteintes de CMT ont tendance
a essayer de trouver elles-mémes des
solutions avant de demander de l'aide.

Voir Section 9.2 « Problématiques prioritaires »



9. ADULTE / VIE AUTONOME e

9.2. PROBLEMATIQUES PRIORITAIRES

La rapidité de I'intervention et de la référence pour soutenir le client est
importante, car souvent la demande est faite en urgence, la personne atteinte
ayant tout essayé par elle-méme avant de demander de I'aide.

Au cours de I’évolution de la maladie, les problématiques prioritaires
peuvent changer, certaines pouvant apparaitre plus tardivement (ex.: la douleur).

¢ Chez l'adulte, la capacité a gérer la douleur et la fatigue est souvent a
la base de la demande d’intervention en ergothérapie.

e En ciblant adéquatement les difficultés des clients et leur satisfaction
par rapport a la réalisation de leurs activités, il est possible d’orienter
les évaluations et les interventions en fonction de priorités ciblées par
la personne.

» Contraintes dans la réalisation des habitudes de vies en lien avec les
difficultés rencontrées :
0 Manipulation / dextérité / vitesse de mouvement
0 Endurance / fatigue : risque d’épuisement, car ce sont des battants
0 Douleur?’
o

Déplacements dans I'environnement

¢ Exemples de demandes provenant des adultes :
0 Aide pour la poursuite des études collégiales ou universitaires
0 Maintien a I'emploi
¢ Passage au fauteuil roulant / risque de chute
O

Améliorer la réalisation activités de la vie quotidienne et
domestique (AVQ/AVD) : entretien ménager, cuisiner, utilisation de
la douche, faire les courses, etc.

¢ Conduite automobile avec ou sans orthéses tibiales

Exemples de situations menant a
des demandes faites en urgence

e A risque de perdre son emploi
e Incapacité a poursuivre ses études
e Entretien du logement difficile




9. ADULTE / VIE AUTONOME Q

9.3. INTERVENTIONS ET REFERENCES

HABILETES COMPENSATOIRES .« Souvent, les compensations s’alignent sur les principes de gestion de
I’énergie, c’est-a-dire : planifier, simplifier, fractionner ou prioriser les
taches a accomplir.

e S’assurer de la sécurité (réduire le risque de blessures) de la compen-
sation a court terme et a long terme.

e La personne a-t-elle modifié la réalisation de certaines taches avec le
temps (modification d'un élément de la tache, évitement...)?
Les compensations peuvent étre difficiles a cerner, car les personnes
atteintes continuent longtemps de réaliser une tache et peuvent
compenser sans le réaliser.

Exemples de modifications de taches souvent observées chez la
personne atteinte :

¢ Modification de la taille ou du poids des objets d‘usage courant (lait
1 litre versus lait 2 litres)

0 Souliers permettant de marcher, mais induisant un patron de
marche problématique

0 Modifier des itinéraires ou des parcours lors des déplacements pour
réduire les difficultés (moins de pentes, moins d’escaliers, etc.)

0 Demander de se faire déposer plutét que de marcher, méme pour
de courtes distances (demander des « lifts »)

Modifier les choix d’activités, en réduire la fréquence

Visiter |’épicerie plus fréquemment (réduire la taille de la
commande)

¢ Etc.

DEPLACEMENTS . Considérer la marche seule ou encore intégrée dans une activité, le
risque de chute, lI'endurance, la position debout, transporter des
objets en marchant

e Les personnes atteintes de CMT utilisent une variété d’aides techniques
au déplacement en fonction des activités de la journée, du type
d’activités a réaliser, de leur durée, etc.!®P®™! (principe d’empower-
ment), afin de garder un état d'équilibre permettant de mieux gérer
I’énergie et la réalisation des activités de la vie quotidienne.




9.3. INTERVENTIONS ET REFERENCES

Expérience clinique

« J’ai un client plus 4gé, qui présente encore un niveau\
fonctionnel a la maison. Il fait une bonne gestion de I’énergie et
utilise son fauteuil roulant manuel ou la marche a la maison (il

arrive a marcher s’il bloque ses hanches). Lorsqu’il vient au CRDP,

il prend son fauteuil roulant manuel, mais lorsqu’il fait des sorties

plus longues, par exemple au centre d’achat, il privilégie le
quadriporteur. Il module donc ses choix d’aide au déplacement en
fonction de son état et du besoin de ses activités. »

(EG, Le Paw

DEPLACEMENTS Aides o 1| faut faciliter I'acceptation a utiliser les aides
(SUITE) techniques  techniques & la marche

e La mise des orthéses ou des chevillieres peut étre
facilitée en s’assoyant pour les mettre et en utilisant
des rallonges ou un crochet.

e Utilisation au bon moment dans une variété d’environ-
nements et de contextes (université, épicerie, maison,
travail, etc.)

Fauteuil roulant « Capacité & le propulser (perte de sensibilité, proprio-
manuel  ception, endurance, etc.)

e Choix du fauteuil, de ses composantes techniques et
positionnement

e Habiletés au fauteuil roulant (comment ['utiliser,
entrainement)

e Les capacités a la propulsion diminuent avec l'adge et
|'augmentation de la faiblesse musculaire

e Accessibilité des différents lieux (domicile, travail,
condition météo, etc.)

e Transport (adaptation de véhicule, transport adapté,
etc.)

Quadriporteur « Intermédiaire : la marche est encore possible, mais
difficile sur de grandes distances

e Gestion des capacités a l’endurance par rapport au
fauteuil roulant manuel pour certaines activités (ex.:
grande distance a parcourir).

e A privilégier lorsque la personne est limitée dans la
propulsion du fauteuil roulant manuel pour certaines
activités (faiblesse musculaire proximale)

e La personne doit pouvoir se transférer elle-méme
Fauteuil roulant « Avec I'évolution de la maladie

motorisé . S .
e En fonction des besoins lies aux déplacements

e Transport en commun et adapté : approche comparable aux autres
diagnostics.

e Consulter la section « Conduite automobile »
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9.3. INTERVENTIONS ET REFERENCES

CAPAQITEI\VIVRE DE .+ La perception de I'entourage pourrait différer de celle de la personne
MANIERE AUTONOME atteinte.

0 1l faut prévoir une période de préparation pour apprendre a gérer
les AVQ/AVD. Les parents tendent a compenser la réalisation des
activités, ils peuvent s’inquiéter de la capacité de leur enfant a
réussir par lui-méme.

¢ Les parents ne voient pas que leur enfant devient un adulte, et ils
peuvent ainsi tarder a le laisser apprendre la vie adulte autonome
(affranchissement).

e Il peut s’avérer nécessaire de recommander un déménagement si le
batiment est inadapté.

e Consulter la section « Choix de carriere et parcours professionnel »

e Consulter la section « Loisirs et sport »

Expérience clinique

« Aprés avoir proposé a une jeune adum
une planche a découper adaptée, sa mére
m’‘a dit : « Elle n‘a pas besoin de ca, c’est
moi qui prépare les repas ». Pourtant elle

partira en appartement... Il faut donc
s’assurer que le jeune soit en mesure de
réaliser son projet de vie, cela fait partie du
réle de parents d’apprendre la vie a leurs
enfants, d‘aller au-dela du handicap... »

(DM, CRLB)

U
-




9.3. INTERVENTIONS ET REFERENCES

HABITUDES DE VIEA LA CUISINE . poignée adaptée pour faciliter la manipulation des contenants (lait,
jus...) pour les sortir du réfrigérateur et verser (les poignées situées
sur le haut du contenant faciliteraient davantage la manipulation)

0 Enfiler la main dans le trou de la poignée (« coincer ») réduirait les
difficultés liées a la préhension.

e Ouverture des contenants et pots

0 Les aides techniques nécessitant une bonne force de préhension ou
|'utilisation des deux mains pourraient étre moins adéquates.

Privilégier les ouvre-bocaux de type capuchon.

L'installation d’un support antidérapant sous le contenant pourrait
aussi faciliter la réalisation de la tache.

e Vider le chaudron de la cuisiniére

0 Laisser le chaudron sur la cuisiniére et transférer le contenu avec
un contenant plus petit (par exemple une louche) vers un autre plat
plus petit et que le client est en mesure de manipuler de maniére
sécuritaire.

0 Pour récupérer le contenu, mais pas le liquide (par exemple des
pates) : utiliser une passoire a poignée, une grosse cuillére trouée,
etc.

e Manipuler les boutons de la cuisiniére avec des rallonges pour éviter de
passer trop prés des ronds chauds.

e Couper les aliments

0 Planche avec clous pour fixer I'aliment a couper, fixer la pointe du
couteau sur la planche avec un pivot empéchant les mouvements
de pronation/supination et permettant au couteau de lever, des-
cendre et pivoter.

0 Dans l'assiette, |'utilisation d’un couteau avec un manche a angle
droit peut étre facilitée par l'ajout d'une poignée permettant de
glisser la main sur la portion verticale (comme pour les poignées de
contenants a lait et jus).



10. CHOIX DE CARRIERE ET PARCOURS PROFESSIONNEL e

Généralement, les évaluations au niveau du parcours professionnel ne
sont pas standardisées. Elles consistent a compiler des observations
lors de mises en situation dans des contextes de travail réels ou
simulés. Cependant, les ergothérapeutes utilisent également des tests
standardisés afin de comparer les aptitudes avec celles de la population
générale, ainsi qu’avec les normes (standards) pour un emploi donné.

Les évaluations fonctionnelles sont importantes pour mettre en lumiére
les difficultés au niveau des aptitudes physiques pouvant influencer les
habitudes de vie, incluant le travail (amplitude et force, équilibre, etc.).

Selon le(s) motif(s) de consultation (référence), |’'ergothérapeute
décidera du cadre d’évaluation a utiliser (ex.: bilan fonctionnel bref ou
évaluation exhaustive des capacités de travail), ainsi que des outils et
modalités d'évaluation les plus pertinents.

L'obtention du diplome collégial ou universitaire peut prendre un peu
plus de temps que la normale, du fait des problémes de fatigue et
d’énergie, ainsi que les difficultés a I'écriture.

10.1. ELEMENTS DE SURVEILLANCE

e L'orientation professionnelle peut étre difficile, en particulier du fait
que les jeunes tendent a choisir un emploi « normalisant », ne
correspondant pas nécessairement a leurs capacités ou ne prenant pas
en compte I'évolution future de la maladie.

e Comme cette clientéle est fonceuse et battante, il arrive qu’elle ouvre
des portes inattendues. L'accompagnement est donc important afin de
bien les outiller devant les défis qu’ils soulévent.

e Outiller les jeunes avec des stratégies visant a faciliter le parcours
professionnel

e Lors de I'évaluation des capacités de travail, il faut garder en téte que
c'est une maladie évolutive et qu'il faut anticiper les difficultés a venir.

0 Cibler les difficultés actuelles et anticiper les difficultés a venir :
manipulations, endurance, fatigabilité, équilibre, proprioception,
faiblesse et perte de sensibilité aux mains, etc.

0 Considérer la capacité a poursuivre la carriere dans le temps, et

non la capacité au moment de faire le choix de carriere (maladie
évolutive, vision a court terme versus moyen ou long terme).

0 Evaluer la capacité a se trouver un emploi (marché du travail
régulier versus emploi protégé/adapté)




10.1. ELEMENTS DE SURVEILLANCE

L'insertion au travail peut apporter de I'anxiété.

0 Les personnes atteintes de CMT ayant tendance a minimiser ou
cacher leurs difficultés, ce qui peut avoir un impact majeur sur la
perception de leur employeur quant a leur efficacité ou habileté a
réaliser leurs taches.

¢ Il est important d’aborder cette question afin d’adapter le milieu de
travail dés que des difficultés se présentent.

e Voici une liste partielle d’éléments souvent mentionnés par les clients

et pouvant augmenter les difficultés a conserver |'emploi (les difficultés
augmentent avec le temps)

0 Endurance, douleur, difficulté a la marche...

10.2. INTERVENTIONS ET REFERENCES

PROGRAMME TRANSITION
ECOLE-VIE ACTIVE (TEVA)

INTEGRER RAPIDEMMENT
LES DISCUSSIONS SUR
LE CHOIX DE CARRIERE

GESTION DE L'ENERGIE

Le Programme TEVA vise a faciliter la transition a la vie active, incluant
le choix du parcours professionnel.

Un ensemble d’acteurs peut étre appelé a participer au plan
d’intervention d’un jeune. L’'ergothérapeute permettra entre autres de
déterminer la compatibilité entre les aptitudes du jeune (incluant
I’évolution de la maladie) et son choix de parcours professionnel.

Selon la situation de chacun, le programme peut débuter a différents
moments, mais aussi tét que lors de la transition du 1° au 2° cycle du
secondaire (vers 14 ans). Le niveau d’intensité du programme varie en
fonction des choix du jeune et de la période de la scolarité.

Site Internet :
https://www.orientation.qc.ca/espaceparents/besoins-particuliers/la-
transition-de-lecole-vers-la-vie-active-teva/

Cela permettra d’outiller les jeunes avec des stratégies visant a faciliter
leur parcours.

Le parcours scolaire sera plus efficace et le temps a I’emploi optimisé.

De plus, en adoptant le méme comportement envers les enfants
atteints et leur famille que pour des enfants non atteints, cela
normalise le parcours. Exemple : demander aux enfants ce qu’ils
aimeraient faire plus tard (comme cela se fait pour les enfants non
atteints).

Développement des capacités de travail, selon le potentiel de la
personne (écart entre les capacités actuelles et a venir et les exigences
de I'emploi).

Il est important de commencer dés l’‘enfance a parler du principe de
gestion de I'énergie afin qu’il s’intégre naturellement au
fonctionnement. Cela permettra une application plus naturelle des
recommandations lorsque les symptomes de la maladie deviendront
plus importants. Consulter la page « La fatigue et les principes de
gestion de I'énergie dans les maladies neuromusculaires ».


https://www.orientation.qc.ca/espaceparents/besoins-particuliers/la-transition-de-lecole-vers-la-vie-active-teva/
https://www.orientation.qc.ca/espaceparents/besoins-particuliers/la-transition-de-lecole-vers-la-vie-active-teva/

11. CONDUITE AUTOMOBILE @

11.1. ELEMENTS DE SURVEILLANCE

e Il est important de réévaluer la conduite automobile dés qu’une
habitude de vie est modifiée, car cela pourrait indiquer une
modification possible de la qualité de la conduite

e La proprioception (caractéristique typique dans la CMT, donc important
pour la conduite automobile)

e Les transferts

e La capacité a tourner la téte

e La mobilité assise

e La force et le mouvement des mains

e Tests perceptuels

e Le port d'orthéses tibiales peut étre problématique pour la conduite

e Dans le cas d’'une moto ou d’un spider, les difficultés aux mainspour-
raient causer des difficultés pour I'utilisation des freins (I'évaluation
moto est réalisée au Centre de réadaptation Constance-Lethbridge)

11.2. INTERVENTIONS ET REFERENCES

e L’'enseignement au client est important, car souvent, il craint de
déclarer son diagnostic a la SAAQ, méme si aucune raison ne justifie la
révocation du permis de conduire.

e La SAAQ refait régulierement des évaluations, il est donc important
d’informer le client qu’il sera réévalué. Il est important d’expliquer le
processus et de déclarer la condition (droits versus privileges;
responsabilité sociale, etc.). S’il y a une évolution de la condition,
I’ergothérapeute peut aider a résoudre le probleme afin de conserver le
privilege du permis.

e Les difficultés proprioceptives constituent une caractéristique typique
de la CMT. Il est donc important de la considérer pour la conduite
automobile.

e S’assurer qu’un médecin (neurologue, physiatre ou omnipraticien)
évaluera le client pour la conduite automobile

e Référence a un ergothérapeute spécialisé en conduite automobile
0 Il pourrait par exemple réduire la pression des pédales




12. LOISIRS ET SPORTS @

12.1. ELEMENTS DE SURVEILLANCE

e Le diagnostic de CMT commence souvent a affecter les capacités a
partir de la 3° ou 4° année du primaire, méme si le diagnostic est
souvent peu apparent a cet age. L'impact peut survenir plus tot si une
activité sportive ou de loisir est intégrée a la vie de la personne.

¢ Il faut encourager et aider les familles a trouver des activités pour les
jeunes en dehors de I'école (ex.: défi sportif, activités de loisirs). Les
activités doivent cependant étre adaptées a la capacité du jeune.'’

e Il est suggéré d’explorer avec le client les loisirs correspondant a leur
niveau et leur intérét.

e Les jeunes tendent a adopter des activités a I'ordinateur plutot que de
plein air.
0 Capacité a manipuler les petites pieces d’un jeu (ex.: Lite-brite,
dés, casse-téte...)

0 Difficultés a utiliser les modules de jeux (se tenir, marcher dans le
sable...)

e Il est important de vérifier la sécurité lors de la réalisation de I'activité,
I’endurance, la participation en équipe, etc.




12.2. INTERVENTIONS ET REFERENCES

e Dans le cadre des loisirs, les activités ludiques ou significatives pour la
personne atteinte et ayant un impact sur le maintien des fonctions
devraient étre favorisées.

e Les experts ont réalisé des observations a l'effet que la pratique
d’activités ou jeux (seul, en famille, entre amis) dés I’'enfance et que
les clients apprécient particulierement peut les aider a maintenir leurs
capacités fonctionnelles.

e Voici quelques exemples d’activités de loisirs significatives pour
lesquels un certain impact sur le maintien de la fonction a été observé
(observations cliniques)texrert! :

¢ Jouer d’'un instrument de musique (piano, guitare, etc.)
Vaporiser les plantes
Jouer aux cartes

O

O

¢ Cuisiner
¢ Tricoter
O

Fabriquer des bijoux

e Certaines activités sportives sont plus recommandés que d’autres, sur
une base réguliére mais non excessive.!” Il est recommandé de rester
actif malgré les difficultés, I’élément important étant une adaptation
aux niveaux de difficulté pour éviter les blessures (sécurité),l7texpert]

0 A privilégier (en fonction de I’évolution du diagnostic et du niveau
de fatigue) : natation, aquagym, vélo, exercices d’étirement, etc.'’

0 A éviter : activités requérant une bonne stabilité des chevilles ou
une bonne force des poignets (ex.: course a pied, tennis); activités
avec chocs ou réception forte sur les pieds ou les mains (course,
saut, ou a risque élevée de chute).!’

e Conseils
e Réaliser des interventions conjointement avec la physiothérapie ou

I'éducatrice spécialisée pour tester différentes activités répondant aux
capacités et aux intéréts de la personne.

Expérience clinique

m travailler la force et la dextérité, je suggere aux parents et aux jeunes
atteints de réaliser des activités significatives (piano, confection de bijoux,
Jjouer aux cartes, vaporiser les plantes, guitare, etc.). J'ai constaté qu’il est plus
facile de motiver les parents et les enfants en instaurant des activités
« normales » et que le taux de succés (d’adhésion) est bon. J’encourage les
enfants a rester actifs sur le plan manuel. C’est difficile de motiver les enfants a
faire un programme d’exercices de l’'enfance jusqu’a I'Age adulte, car I'évolution
est lente, ils ne voient pas les pertes. De plus, j'ai I'impression (mais il n’y a
pas d’étude) que les enfants qui restent actifs au niveau des mains conservent
davantage leurs habiletés et leurs forces que les enfants qui ne le font pas. »

\ (ML, IRDPQ)

0




ANNEXE 1 - LA CLASSIFICATION DES MALADIES DE CMT @

La classification des variantes de la CMT est en constante évolution en
fonction des découvertes génétiques.>®°183233 | es maladies de CMT
correspondent a prés de 50 formes différentes de la maladie. Le type de
CMT est déterminé par plusieurs critéres, incluant : le génotype (géne
en cause), le mode de transmission (dominant, récessif ou liée a I’X) ou
le type d’atteinte nerveuse (démyélinisation de I'axone, dégénérescence
de l'axone, intermédiaire entre les deux) (figure 1). De plus, il existe
des zones de chevauchement dans les symptomes et manifestations
entre les types de CMT,>6:10:15.17,34

Maladies de Charcot-Marie-Tooth

(Neuropathies sensitivomotrices héréditaires)

Démyélinisante Intermédiaire

Autosomique Autosomique

HSN (2 geénes) ]

HMSN V (3 génes) ]

HMSN VI (1 géne) ]

Autosomigue Autosomique Autosomique dHMN (5 génes) ]

i a
dominante récessive I"E:;DI(X dominante dominante récessive
CI\‘IITl Cl\fIT4 (2 génes) DI—S:MT Cl\‘fITZ AR-(‘:MTZ

(5 génes) (9 génes) (3 génes) (8 génes) (3 génes)

Figure 1. Classification des maladies de Charcot-Marie-Tooth.5:33,34

CMT - Type 1 Groupe le plus commun de CMT (40-50% des cas).

(2,3,5-7,10,11,14,17,35) 0 Le sous-type CMT1A est la forme de la maladie la mieux décrite
(fréquence plus grande).

e Démyélinisation de I'axone. Transmission dominante.
e Apparition des symptémes : 5 a 25 ans.

e Vitesse de conduction nerveuse réduite (<38 m/s aux membres
supérieurs).

e Présentation classique, évolution lente.

e Sévérité variable (généralement légére a modéré).

e Faiblesse et atrophie musculaire évoluant de distal a proximal,
commencant souvent par les extrémités inférieures.

e Souvent associé a un pied creux (pes cavus) et a un pied tombant.
La marche devient de plus en plus difficile avec I’évolution de la
maladie : marche ralentie, présence de steppage. Moins de 5% des
personnes atteintes deviennent dépendants au fauteuil roulant.

e Atteintes aux mains fréquentes, mais parfois subtiles, pouvant
conduire a une main en griffe, une perte d’opposition du pouce,
une dextérité réduite, un tremblement essentiel.

e Perte de sensibilité.



CMT - Type 2
3,5-7,10,14,35

Forme intermédiaire
(DI-CMT)
5

CMT - Type 4
5,10,35,36

Représente 10-15% des cas.

Dégénérescence de I|'axone, traditionnellement a transmission
dominante, rares cas de transmission récessive.

Apparition des symptomes : plus tardive que CMT1.

Vitesse de conduction nerveuse normale ou légérement réduite
(>38 m/s aux membres supérieurs).

Présentation classique.

Faiblesse musculaire distale, atrophie musculaire distale, perte de
sensibilité et déformation des pieds.

Les symptomes cliniques chevauchent ceux du CMT1, mais en
général les personnes atteintes de CMT2 tendent a étre moins
affectées que les CMT1: la perte de sensibilité est moins
importante; plus grande variation quant au degré des atteintes.

Marche ralentie, présence de steppage.

Démyélinisation ou dégénérescence de I|'axone. Transmission
dominante.

Forme tres rare.
Vitesse de conduction nerveuse intermédiaire (25-45 m/s).

Phénotype relativement typique incluant des symptomes cliniques
et pathologiques des formes démyélinisantes et axonales.

Sévérité légére a modérée.

Démyélinisation de I'axone. Transmission récessive. Apparition des
symptomes : a I'enfance.

Forme treés rare.

Phénotypes variables, dont les manifestations sont similaires aux
autres types de CMT, mais avec une présentation plus sévére que
les formes dominantes.

Faiblesse musculaire distale, atrophie musculaire distale, perte de
sensibilité et déformation des pieds.

La faiblesse aux membres inférieurs apparait dés |I’enfance, perte
possible de la marche a I'adolescence.

Des symptdomes systémiques peuvent se manifester, incluant la
surdité ou les cataractes.



ANNEXE 1 - CLASSIFICATION DES MALADIES DE CMT @

CMT - Type X2
2,4,9,34

Représente 10-15% des cas.

Démyélinisation ou dégénérescence de I|‘axone. Transmission
dominante liée a I’X (chromosome sexuel, pas de transmission pére
-fils).
o Age d'apparition des symptomes :
0 pour les hommes : normalement avant I’adge de 20 ans;
0 pour les femmes : adolescence ou aprés (apparition plus tardive
que pour les hommes).

e Vitesse de conduction nerveuse : plus lente chez les hommes
(30-45 m/s) que les femmes (>38 m/s); la vitesse peut aussi étre
asymétrique et hétérogéne.

e Les hommes sont plus affectés que les femmes et présentent des
symptomes modérés a séveres.

e Lorsque les femmes développent la maladie, les symptomes sont
légers a modérés.

e Les symptomes varient en fonction du type de CMTX (il y en a six)
et peuvent comprendre :

0 neuropathie motrice et sensorielle modérée a sévére,

0 surdité

0 trés rarement : atteintes du systéme nerveux central, déficience
intellectuelle, spasticité et atteinte pyramidale, atteinte des
nerfs optiques, steppage.
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