
La neuropathie sensitivomotrice avec ou sans
agénésie du corps calleux est une maladie
neuromusculaire progressive. La maladie peut
s’accompagner d’anomalies du cerveau, dont
l’agénésie du corps calleux. Les atteintes
motrices et intellectuelles sont invalidantes.

Le corps calleux est une structure reliant la partie
droite à la partie gauche du cerveau et assurant le
transfert d'information de part et d'autre.

L’agénésie désigne une absence totale ou partielle
du corps calleux. Certaines personnes atteintes
présentent cette anomalie alors que d’autres
possèdent un corps calleux. Les symptômes sont
les mêmes peu importe la forme de la maladie. 

L’espérance de vie des personnes atteintes est
inférieure à celle de la population générale. 

NEUROPATHIE
SENSITIVOMOTRICE

La maladie entraîne un retard du développement
moteur:

La dégénérescence des nerfs provoque une
diminution de la sensibilité au toucher, à la
température et à la douleur ainsi qu’une diminution
progressive de la force musculaire. La personne
atteinte présente aussi des déformations au niveau
des mains, des pieds et de la colonne vertébrale
(scoliose). La faiblesse musculaire rend la marche de
plus en plus difficile. L'enfant tarde à se tenir assis, à
ramper et à marcher. Souvent, ceux et celles atteints
commenceront à marcher vers l'âge de 3 ou 4 ans.
L’utilisation d’un fauteuil roulant à l’adolescence ou
au début de l’âge adulte viendra avec l'évolution de la
maladie.

LES MANIFESTATIONS
DE LA MALADIE

La maladie peut causer une déficience
intellectuelle:

Les enfants atteints présentent en général un retard
intellectuel léger ou modéré qui peut se traduire par
un éveil plus lent à l’environnement, un retard dans
l’apprentissage du langage et une diminution des
performances scolaires.

À l’adolescence, certaines personnes atteintes vivent
aussi de l’anxiété, de la dépression et de l’agitation.
Des manifestations psychiatriques (éléments de
psychose) et des crises d’épilepsie peuvent survenir.

LES TRAITEMENTS

Il n’y a pas de traitement curatif pour cette maladie.

La prise en charge vise plutôt à diminuer ou à
soulager certains signes et symptômes de la
maladie avec l'aide de médicaments, de thérapie
(ex.: physiothérapie), de chirurgies et par la
contribution plusieurs professionnels et
professionnelles de la santé. 

La réadaptation physique vise à maintenir ou à
améliorer les capacités. Sur le plan intellectuel, une
stimulation précoce facilite les apprentissages.

LE DIAGNOSTIC

Le diagnostic de la maladie est habituellement posé
en très bas âge chez l’enfant qui présente de la
faiblesse musculaire grâce à :

Un examen neurologique ;
Un électromyogramme qui confirme l’atteinte
des nerfs périphériques ;
Une tomodensitométrie cérébrale (TACO) ou
une imagerie par résonance magnétique (IRM)
cérébrale qui met en évidence les anomalies
du cerveau ;
Une prise de sang pour analyse génétique
(recherche du gène défectueux sur le
chromosome 15).

Le diagnostic prénatal est effectué par
amniocentèse (prélèvement de liquide amniotique)
ou par biopsie choriale (prélèvement de tissus de
placenta) et analyse génétique.



LA RECHERCHE
Des recherches en biologie moléculaire ont permis
d’identifier le gène responsable de la neuropathie
sensitivomotrice en 2002. 

Cette découverte permet d’identifier les personnes
porteuses de ce gène au sein des familles dont un
membre est atteint de la maladie et ouvre la voie à
une meilleure connaissance des mécanismes qui
sont à l’origine de la maladie et à l’identification de
nouveaux traitements. 

L’enfant atteint de neuropathie sensitivomotrice
doit faire plus d’efforts pour apprendre à marcher. Il
tombe plus fréquemment et il lui est donc difficile
de suivre les autres enfants. Il a besoin d’un
environnement stimulant, d’amis et amies et de
contacts avec les autres. Les parents déploient
souvent beaucoup d’énergie pour faciliter
l’intégration sociale de leur enfant. 

À l’adolescence ou à l’âge adulte, la personne
atteinte perd totalement sa capacité de marcher.
Ses parents et son entourage doivent alors l’aider à
assurer ses soins de base. Cette aide requiert temps,
énergie et disponibilité.

Bien que quelques enfants atteints de la maladie
naissent avec des capacités intellectuelles normales,
la majorité d’entre eux présentent un retard
intellectuel variant de léger à modéré.
Généralement, les enfants atteints fréquentent un
milieu scolaire spécialisé.

LES FACTEURS PSYCHOSOCIAUX RESSOURCES

Dystrophie Musculaire Canada
Aide matérielle et financiere - Soutien - Information
www.muscle.ca
Tél.: 418 695-7760

Clinique des maladies neuromusculaires
Diagnostic et suivi médical - Information - Recherche clinique
Tél.: 418 695-7777

Clinique de pédiatrie du Saguenay
Suivi de la clientèle pédiatrique
Tél.: 418 549-1034

Service de biologie moléculaire et génétique médicale - CIUSSS SLSJ 
Information sur les risques de transmission de la maladie, les alternatives de
reproduction, l’analyse génétique et le diagnostic prénatal
Tél.: 418 541-1000 poste 3238
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25 % d’avoir un enfant atteint de la maladie ;
50 % d’avoir un enfant porteur et non atteint ;
25 % d’avoir un enfant non porteur et non atteint.

Pour transmettre la maladie, les deux parents
doivent être porteurs du gène défectueux
responsable de la maladie. Les porteurs ne
présentent aucun signe de la maladie.

Deux parents porteurs ont à chaque grossesse une
probabilité de :

Dans les régions du Saguenay–Lac-Saint-Jean, de
Charlevoix et de la Haute-Côte-Nord, une personne
sur 23 est porteuse du gène responsable de la
neuropathie sensitivomotrice. 

C'est environ un nouveau-né sur 2 100 qui est atteint
de la maladie.

UNE MALADIE HÉRÉDITAIRE
À CARACTÈRE RÉCESSIF
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