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Definizione generale: 
 
Le neuropatie ereditarie rappresentano complessivamente la più frequente malattia 
neuromuscolare geneticamente determinata. La prevalenza globale è pari allo 0,08%, 
che corrisponde a 82.3 affetti per 100.000 abitanti (1 persona affetta ogni 1214). Il 
termine si riferisce a un gruppo di malattie ereditarie eterogenee sotto il profilo 
genetico e fenotipico, in cui la neuropatia periferica è la sola o la principale 
manifestazione clinica. La diagnosi definitiva di queste malattie spesso richiede 
l’esclusione di altre malattie ereditarie neurologiche e metaboliche in cui la neuropatia 
è parte di un quadro sindromico più complesso. 
 
La forma più nota va sotto il nome di malattia di Charcot-Marie-Tooth (CMT), e 
corrisponde ad una neuropatia cronica sensitivo-motoria, lentamente progressiva, che 
si può presentare come forma demielinizzante (CMT1) o assonale (CMT2), a 
trasmissione dominante, recessiva, o X–linked. In alcuni (rari) casi si possono 
associare segni di compromissione del Sistema Nervoso Centrale, o di altri organi.  
 
Le altre forme comprendono quadri puramente motori, detti hereditary motor 
neuropathy/neuronopathy (HMN, distal-SMA); o forme puramente sensitive, con o 
senza interessamento del Sistema Nervoso Autonomo (HSN, HSAN). Esistono anche 
forme ancora più rare tra cui la neuropatia giganto-assonale e la malattia di Refsum.   
 
Codice di esenzione RFG060 
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Criteri di ingresso: 
 
Forme dell’adulto: Almeno due dei seguenti criteri: 
Segni clinici di polineuropatia distale 
Presenza di deformazione scheletrica del piede bilaterale (cavismo plantare, dita a 
martello, piede equino- varo) 
Familiarità positiva per analogo disturbo o consanguineità dei genitori.  
 
Forme pediatriche: Almeno due dei seguenti criteri: 
Ipotonia congenita (floppy infant) 
Ritardo motorio 
Piede piatto o cavo 
Ipotrofia e/o ipostenia distale degli arti 
Familiarità per neuropatia o consanguineità dei genitori 
 
Forme HNPP (neuropatia tomaculare): Uno (in caso di familiarità positiva) o più 
episodi acuti di mononeuropatia focale o plessopatia brachiale non dolorose 
 
Criteri Neurofisiologici minimi:  
CMT: quadro elettrofisiologico suggestivo di polineuropatia lunghezza-dipendente, 
demielinizzante o assonale. 
HNPP: presenza di alterazioni della conduzione ad almeno due siti di entrapment in 
nervi diversi, con o senza evidenza di neuropatia diffusa. 
 
Diagnosi differenziale: 
Neuropatie acquisite 
Neuropatie genetiche in corso di sindromi complesse 
Sclerosi laterale amiotrofica 
Miopatie distali 
 
  



 4 

Criteri diagnostici neurofisiologici: 
 
EMG: L’esame elettrofisiologico permette di distinguere le CMT demielinizzanti 
(CMT1) dalle CMT assonali (CMT2). Dovrebbero essere esplorati almeno 2 
(preferibilmente 4) nervi motori degli arti superiori ed inferiori, determinando latenza 
distale, velocità di conduzione motoria (VCM), ampiezza del potenziale motorio 
composto (CMAP). L’esame dovrebbe esplorare almeno 2 nervi sensitivi degli arti 
superiori ed inferiori, determinando la velocità di conduzione sensitiva (VCS) e 
l’ampiezza del potenziale d’azione sensitivo (SAP). I parametri neurofisiologici 
considerati per distinguere tra CMT1 e CMT2 fanno riferimento agli arti superiori, 
poiché CMAP o SAP agli arti inferiori sono spesso inevocabili.  
 
Nel caso di sospetta HNPP l’esame deve includere gli studi di conduzione in almeno 
3 dei comuni siti di intrappolamento (nervo ulnare al gomito, nervo mediano al polso, 
nervo peroneale al capitello fibulare). 
 
Gli studi neurofisiologici andranno eseguiti al baseline e poi ripetuti ogni 24 mesi per 
valutare una eventuale progressione ed eventualmente una correlazione tra le misure 
neurofisiologiche e quelle cliniche. 
 
I risultati delle indagini elettrofisiologiche orientano le successive indagini genetiche 
secondo i seguenti criteri: 
CMT1: le velocità di conduzione motorie e sensitive (VCM e VCS) sono diffusamente 
ed omogeneamente ridotte; la VCM a carico del n. mediano o del n. ulnare nel tratto 
gomito-polso risulta < 38 m/s (generalmente <25-30 m/s); le latenze motorie distali e 
la latenza delle onde F sono ritardate. 
CMT2: presentano solitamente VCM normali o lievemente ridotte, usualmente > 38 
m/sec ai nervi motori degli arti superiori, ma con CMAP e SAP di ampiezza ridotta; 
raramente, in presenza di marcato depauperamento assonale (CMAP < 1 mV), 
possono essere riscontrate VCM < 38 m/s. 
CMT intermedie: in cui le VCM del mediano cadono in un range tra 25 e 40 m/s.  
HNPP: può essere dimostrata una polineuropatia diffusa, con anomalie delle VCM e 
VCS, nei nervi clinicamente affetti e non. Il dato più significativo è quello relativo al 
riscontro di grave rallentamento della VCM e/o blocco della conduzione motoria in una 
o più sedi di intrappolamento (n. mediano al polso, n. ulnare al gomito o al polso, n. 
peroneale al capitello fibulare) accompagnato anche da alterazioni in altri siti, e di 
marcato prolungamento delle latenze motorie distali. 
 
Vedi appendice 1 per le specifiche tecniche.  
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Criteri diagnostici patologici: 
 
Biopsia di nervo surale: la biopsia di nervo surale non è necessaria per la diagnosi.  
Da considerare la sua esecuzione per attività di ricerca o in diagnosi differenziale 
con forme infiammatorie.  
 
Biopsia di cute: la biopsia di cute non è necessaria per la diagnosi. Da considerare 
per attività di ricerca o in diagnosi differenziale con neuropatia da piccole fibre.  
 
 
 
Criteri diagnostici genetici:  
 
Sebbene la diagnosi di Neuropatia Ereditaria possa essere posta su base clinica, è 
oggigiorno fondamentale porre diagnosi molecolare. È pertanto importante una 
consulenza genetica al fine di definire un corretto orientamento diagnostico e 
stabilire il test genetico più appropriato. La presenza di una variante patogenetica in 
uno dei geni associati alle Neuropatie Ereditarie consente di identificare lo specifico 
sottotipo genetico permettendo una migliore definizione prognostica del paziente, 
orientando gli interventi riabilitativi e la possibile inclusione in trials clinici (codice 
RFG060). La diagnosi molecolare è inoltre essenziale per l’appropriato counseling 
genetico dei pazienti e delle loro famiglie. Il riscontro di una variante patogenetica 
riveste particolare importanza non solo nell’ambito della definizione diagnostica della 
neuropatia, ma anche nel contesto di consulenze genetiche preconcezionali e 
prenatali, al fine di stabilire il rischio di ricorrenza della condizione nella prole di 
soggetti affetti e per offrire strategie procreative personalizzate.  
Dato l’elevato numero di geni coinvolti nelle neuropatie ereditarie, l’iter diagnostico è 
stato rivoluzionato dall’introduzione di tecniche di sequenziamento di nuova 
generazione (Next Generation Sequencing, NGS), che rappresenta dunque lo 
strumento fondamentale di diagnosi molecolare, riducendo i costi e i tempi ed 
aumentando il raggiungimento della diagnosi molecolare.  
Poiché ampie duplicazioni, delezioni, ed espansioni, possono in ogni caso sfuggire 
all’analisi di NGS, può essere necessario ricorrere ad analisi appropriate in pazienti 
selezionati, quali è la multiplex ligation-dependent probe amplification (MLPA); vedi 
algoritmo diagnostico. 
Poiché l’analisi mediante NGS può comunque richiedere tempi lunghi, nel caso in cui 
vi sia un forte sospetto clinico per uno specifico gene, può essere richiesta una 
prima analisi ad hoc di possibili geni causativi per ridurre l’attesa di diagnosi; vedi 
algoritmo diagnostico.  
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Algoritmo diagnostico: 
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Criteri diagnostici: altri esami o visite specialistiche 
 
L’approccio al paziente affetto da CMT deve essere necessariamente 
multidisciplinare. Il ruolo principale è quello del Neurologo che può avvalersi delle 
consulenze di altri specialisti. 
 
Visita specialistica Frequenza di esecuzione 

 
Fisiatra In caso di limitazione funzionale con indicazione alla 

fisioterapia 
Genetista Per inquadramento diagnostico della neuropatia; per 

la comunicazione della diagnosi genetica e del 
rischio di trasmissione ai familiari; per eventuale 
richiesta di test genetici prenatali e preconcezionali 
(diagnosi preimpianto). 

Ortopedico Per interventi mirati a risolvere specifiche anomalie 
osteoscheletriche 

Fisioterapista (terapista motorio, 
respiratorio ed occupazionale, 
logopedista) 

Secondo le esigenze specifiche 

Pneumologo Se deficit respiratorio  
Otorinolaringoiatra/Foniatra In caso di ipoacusia o di coinvolgimento delle corde 

vocali. In caso di disfagia.  
Oculista In caso di atrofia ottica o cataratta. 
Nutrizionista In caso di sovrappeso o malnutrizione 
Medico Legale Per aiutare nelle richieste per invalidità  

 
 
Criteri di valutazione e follow up: scale cliniche  
Per seguire l’evoluzione clinica del paziente e valutare la risposta ai trattamenti 
riabilitativi e farmacologici, sono indispensabili le scale cliniche che possono 
riguardare ambiti distinti, quali: 
 

A. ambito funzionale motorio 
B. ambito della qualità della vita 
C. ambito relativo alla fatica e al dolore 

 
Le scale devono essere scelte in base all’età del paziente 
 

A. ambito funzionale motorio: 
 
Età pediatrica: CMT Infant Scale (0-3 anni) 
                        CMT Pediatric Scale (3-18 anni) 
 
Età adulta:      Charcot-Marie-Tooth Neuropathy Score (II versione) 
                       Charcot-Marie-Tooth Functional Outcome Measure (CMT    
                       FOM) 
                        

B. ambito della qualità della vita:  
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Età pediatrica: versione italiana validata della pediatric (CMT) specific quality  
                         of life (QOL)  
 
 
Età adulta:     versione italiana validata della CMT HI (Health Index),  
                      attualmente protetta da copyright 

 
C. ambito relativo alla fatica e al dolore 

 
Non esistono scale validate per la CMT, ma si potrebbero usare 
rispettivamente la Modified Fatigue Impact Scale (MFIS)  e  Visual Analogue 
Scale (VAS) per il dolore. 
 
 

Criteri di valutazione e follow up: la RM muscolare                         
L’utilizzo della RM muscolare quantitativa (tecnica di RM che consente di 
quantificare la sostituzione adiposa – fat fraction ed il contenuto di acqua – water T2) 
è stato recentemente esteso all’ambito delle neuropatie ereditarie (CMT1A, HNPP, 
HS(A)N, hATTR) al fine di identificare misure di outcome riproducibili ed 
implementabili nei trial clinici. 
Fat fraction e water T2 costituiscono ottimi biomarcatori, soprattutto nella CMT1A, 
nella quale la fat fraction misurata a livello della gamba si è dimostrata la miglior 
misura di outcome ad oggi disponibile. 
Occorre peraltro utilizzare una RM 3T ed effettuare acquisizioni a livello di coscia e 
gamba bilateralmente. La durata dell’esame è di 30’ circa. 
Le sequenze da acquisire sono: 
Standard T1; 
STIR-T2 (T2-weighted short-tau inversion recovery, con soppressione del grasso); 
Sequenze “3-point Dixon” per quantificazione di grasso/acqua (composte da 3 
sequenze GRE - gradient echo - distinte). 
È poi necessaria l’analisi post-processing mediante algoritmi specifici.  
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Criteri terapeutici 
Il trattamento della Malattia di Charcot-Marie-Tooth e della Neuropatia Tomaculare è 
al momento limitato alla terapia medica sintomatica nei casi di dolore neuropatico o 
articolare ed alla terapia riabilitativa per preservare il più possibile la forza ed il 
trofismo muscolari, evitando che il disequilibrio tra muscoli più colpiti ed altri meno 
coinvolti, accentui il deficit motorio. 
La terapia chirurgica può inoltre aiutare a correggere alcune deformità articolari, 
migliorando sia la funzione che l’estetica. 
 
 
Terapie Mediche 
 
 

Terapia Dosaggio da utilizzare Criteri per 
iniziare la 
terapia 

Criteri per 
terminare la 
terapia 

Farmaci per dolore 
Osteo-muscolare 
- Analgesici/FANS 

Secondo la necessità Dolore intenso 
attribuibile alle 
deformità 
articolari e al 
sovraccarico 
articolare 

Controllo del 
dolore 

Farmaci per dolore 
neuropatico --
Antidepressivi triciclici 
Carbamazepina – 
Gabapentin/Pregabalin  
Duloxetina  

Amitriptilina 10-
25mg/die 
Gabapentin: 900-
1.200mg/die 
Pregabalin: 300-
600mg/die 
Duloxetina: 30-
60mg/die 

Dolore 
neuropatico  

Controllo del 
dolore 

 
 
Terapie Riabilitative 
 
La CMT è una patologia cronica, complessa, sostanzialmente priva di terapie 
farmacologiche efficaci. Per questo, la terapia riabilitativa riveste una particolare 
importanza. 
 
La presa in carico del paziente è fondamentale e deve essere: 

1) precoce al fine di individuare sin dalle prime fasi eventuali adattamenti 
patologici che alterano o potrebbero alterare la qualità di vita; 

2) globale per considerare deficit motori e deformità scheletriche con le 
conseguenti limitazioni di attività e di partecipazione; 

3) continuativa per cogliere ogni variazione del quadro clinico funzionale e 
rappresentare un punto di riferimento per i pazienti. 

 
Il piano di trattamento riabilitativo dovrà tener conto di diversi fattori 

ü età del paziente, 
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ü velocità di progressione, 
ü gravità ed estensione dell’immobilità, 
ü  stato funzionale delle articolazioni,  
ü necessità di intervento ortopedico, 
ü stato nutrizionale e cardiopolmonare del paziente.  

 
Il trattamento riabilitativo comprende: 
 

ü Mobilizzazione delle articolazioni 
ü Esercizi allungamento muscolare (stretching) per il recupero di iniziali 

deformità articolari, per il recupero dell’estensibilità muscolare, per il 
rilassamento dei muscoli forti che prevalgono sui gruppi muscolari indeboliti 
dalla malattia e per diminuire il dolore 

ü Esercizi di cauto rinforzo muscolare per mantenere il tono e trofismo 
globalmente, oltre a promuovere il reclutamento muscolare nella ricerca 
dell’equilibrio e quindi nella prevenzione delle cadute (per questo motivo si 
punta a un rinforzo della muscolatura distale, maggiormente compromessa 
dalla malattia, ma anche all’allenamento dei muscoli del ‘core’, poco 
interessati dalla malattia, ma fondamentali per lo sviluppo dell’equilibrio). 

ü Esercizi di equilibrio e riabilitazione. La riabilitazione delle sensibilità, 
principalmente della sensibilità propriocettiva, è fondamentale nei pazienti con 
CMT. Il training consiste nel proporre al paziente esercizi di equilibrio su 
pedane instabili e percorsi con ostacoli di diversa difficoltà a seconda del 
livello del paziente. 

ü Training aerobico (bike e treadmill). L’attività aerobica controllata è utilizzata 
per ridurre il dolore, aumentare la resistenza alla fatica (sintomo comune in 
questi pazienti) e mantenere il trofismo muscolare. 

ü Prescrizione di ortesi, plantari, tutori di caviglia-ginocchio-mani-polso, scarpe 
ortopediche. Nei casi con maggiore disabilità prescrizione di ausili (carrozzina 
elettrica, ausili respiratori, ausili informatici). 

ü Supporto alla prevenzione di fattori di rischio e patologie dannose per il nervo 
(obesità, alcool, diabete, farmaci e droghe, fumo) 

 
Terapie Chirurgiche 
 
 

Terapia Dosaggio da utilizzare 
Interventi sui 
tessuti molli, 
osteotomie, 
artrodesi 

Presenza di gravi deformazioni scheletriche del piede o gravi 
retrazioni tendinee. Correzione delle deformazioni 
scheletriche non ancora fisse (specie in età pediatrica-
adolescenza 

 
 
Esistono diversi tipi di intervento per la correzione delle deformazioni scheletriche 
del piede e dei deficit 
indotti dalla malattia. 
Si suddividono in: 
 
a) interventi sui tessuti molli: fasciotomia plantare del piede, tenotomie (specie del 
tendine di Achille), trasferimenti tendinei (ad esempio peroneo lungo su peroneo 
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breve, tibiale anteriore su cuneiforme laterale, tibiale posteriore al comparto 
anteriore) 
b) interventi sulle ossa: ostetomie calcaneali, metatarsali (specialmente il I 
metatarso), tarso-metatarsali, tarsali, sulle dita dei piedi. 
c) interventi su ossa e articolazioni (artrodesi): duplice e triplice artrodesi del piede 
(fusione delle articolazioni talocalcaneale, talonaviculare, e calcaneocuboide). 
Non esiste tuttavia un consenso su chi siano i pazienti da operare, né su quando 
operare né sul tipo di intervento da attuare. 
Appare pertanto necessaria una attenta valutazione e selezione dei casi da trattare, 
del timing e del tipo di intervento. 
Si raccomanda il follow-up successivo in modo da valutare l’esito operatorio nel 
breve e lungo termine. 
Circa un quarto dei pazienti con CMT ha scoliosi, in alcuni casi di gravità tale da 
richiedere una correzione chirurgica. 
I deficit degli arti superiori possono essere di gravità tale da consigliare interventi di 
trasposizione tendinea per migliorare/recuperare i movimenti di opposizione e di 
estensione di dita-polso. 
 
 
Aspetti Assistenziali 
 
Prevista invalidità civile (età adulta) 
Prevista indennità integrativa (età pediatrica)  
Previsto assegno ordinario di invalidità lavorativa (IO), trattamento economico che 
spetta ai lavoratori dipendenti del settore privato e ai lavoratori autonomi con un 
livello d'invalidità riconosciuto, di natura fisica o mentale, tale da ridurre di oltre due 
terzi la capacità lavorativa. 
Provvedimenti Legge 104/1992: applicabile, secondo quadro clinico. 
Provvedimenti Legge 68/1999 (categorie protette, collocamento mirato): applicabile 
secondo quadro clinico.  
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ECRF data set minimo: 
 
Anagrafica:  
Nome 
Cognome 
Data di nascita 
Luogo di nascita 
 
Dati clinici: 
familiarità 
età di esordio 
sintomi principali 
comorbidità 
farmaci assunti 
ultima valutazione 
Esame obiettivo neurologico 
 
 
Esito neurofisiologico 
 
Esito neuropatologico 
 
Esito genetica 
 
CMTES/CMTNS score 
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Raccolta dati aggiuntivi a scopo di ricerca:  
 
Scale di valutazione clinica 
 
Scale di valutazione qualità di vita 
 
Neurofisiologia quantitativa 
 
RM muscolare quantitativa 
 
Studi di funzione ventilatoria/sonno 
 
Esito patologia 
 
Raccolta materiale biologico 
 
Dati esoma/genoma 
 
Organizzazione di incontri periodici da parte della rete di specialisti per la 
discussione di casi complessi  
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Appendice 1: 
 
Sintesi studi neurografici consigliati. 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

Motor Nerves                              
Segment 

 MCV 
(m/s) 

dL  
(ms) 

CMAP 
(mV) 

      
Axillary Erb- deltoid     
      
Muscolocutaneo
us Erb-axilla     

 Axilla-biceps     
      
Median Axilla-Elbow     
 Elbow- wrist     
 Wrist - ADM     
      

Ulnar Axilla- above 
elbow     

 Above –below 
elbow     

 Elbow-wrist     
 Wrist - ADM     
      
Peroneal Poplite-FH     
 FH-Ankle     
 Ankle - EDB     
      
Peroneal Poplite-FH     
 FH -TA     
      
Tibialis LM-AH     
      

Sensory Nerves    SCV 
(m/s)     SAP 

(�V) 
      
Sural Ankle - SURA     
      
Median IF - wrist     
 IIIF - wrist     
      
Ulnar VF - wrist     
      
Radial IF - wrist     
      
Muscolocutaneo
us 

Forearm - 
elbow 
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Legend: MCV, motor conduction velocity; dL, distal latency; CMAP, compound muscle 
action potential; SCV, sensory conduction velocity; SAP, sensory action potential; R, 
right; L, left; ABP, abductor brevis pollicis; ADM, abductor digiti minimi; PF, popliteal 
fossa; FH, fibular head; TA, tibialis anterior; LM, lateral malleolus; AH, abductor 
hallucis; IF, first finger; IIIF, third finger; VF, fifth finger. 
 
Gli studi  neurografici agli arti inferiori devono essere condotti bilateralmente. Per 
l’esame del nervo peroneo, registrando dal m. tibiale anteriore è sufficiente un solo 
arto se la risposta motori, registrando dal m. pedidio è presente bilateralmente. 
Gli studi neurografici agli arti superiori possono essere condotti su un solo arto 
(preferibilmente arto non dominante). Se le risposte sono assenti dai muscoli e dai 
nervi sensitive della mano è opportune andare ad esaminare i segmenti più prossimali 
indicati. 
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Specifiche tecniche 
Metodiche di stimolazione 
- Stimolazione bipolare mediante elettrodi di superficie con distanza interelettrodo tra 
10-40mm e diametro del singolo elettrodo tra 5-10 mm. 
- Catodo posizionato su nervo con anodo prossimale per NCS motori e NCS sensitivi 
antidromici, anodo in posizione distale per NCS sensitivi ortodromici. 
- Stimolazione a corrente costante con stimolo rettangolare con durata 0.1-0.2 ms; 
intensità pari al 10-25% maggiore rispetto allo stimolo in grado di produrre risposta 
massimale. 
 
Metodiche di registrazione 
a) Elettroneurografia motoria 
- montaggio bipolare “belly-tendon” con elettrodi di superficie (metallici a coppetta 
con diametro 10 mm, elettrodi adesivi standard). 
- impedenza elettrodo/cute <20kOhm. 
- filtri: HP 20 Hz LP 10kHz. 
b) Elettroneurografia sensitiva 
- montaggio bipolare con elettrodi di superficie (elettrodo ad anello, elettrodi adesivi 
standard) con distanza interelettrodo 20-25mm. 
- impedenza elettrodo/cute <10kOhm. 
- filtri: HP 20 Hz LP 10 kHz. 
 
Parametri acquisiti 
a) Elettroneurografia motoria 
- latenza distale e latenza prossimale (intervallo tra stimolo e comparsa di 
deflessione negativa). 
- velocità di conduzione motoria (latenza prossimale-latenza distale/distanza tra sito 
di stimolazione prossimale e distale). 
- ampiezza del CMAP distale e prossimale (baseline/picco negativo). 
- durata totale del CMAP distale e prossimale (intervallo tra comparsa della 
deflessione negativa e ritorno alla baseline dopo ultimo picco positivo). 
b) Elettroneurografia sensitiva 
- latenza (intervallo tra stimolo e comparsa di deflessione negativa). 
- ampiezza del SAP (baseline/picco negativo). 
- velocità di conduzione sensitiva (latenza/distanza tra catodo stimolante ed il centro 
dell’elettrodo prossimale allo stimolatore). 
 
Elettromiografia 
Saranno esaminati un muscolo distale dell’arto inferiore (m. tibiale anteriore) e di 
quello superiore (m. I interosseo dorsale) e saranno valutata la attività spontanea e 
quella volontaria. 
 
Specifiche tecniche 
Metodiche di acquisizione 
 
A) Studio EMG semiquantitativo 
a) estrazione del segnale mediante ago-elettrodo concentrico (diametri 0.02-0.09) 
b) filtri: HP 2Hz LP 10 kHz 
c) parametri di acquisizione 
- attività a riposo: gain 100uV/div – sweep 10 ms/div 
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- attività volontaria: gain 200V/div – sweep 10 ms/div 
- attività volontaria massimale gain 200-1000uV/div – sweep 10-100 ms/div 
d) per muscolo esaminato sarà necessario valutare almeno 10 posizioni con almeno 
2 inserzioni cutanee analizzando l’attività a riposo, le caratteristiche morfologiche e di 
reclutamento del potenziale di unità motoria in condizioni di attivazione sub massimale 
e massimale 
 
B) Analisi quantitativa del MUP (multi-MUP) 
a) estrazione del segnale mediante ago-elettrodo concentrico 37-50mm 
b) inserzione ago elettrodo perpendicolare all’asse maggiore della fibre muscolari; siti 
di registrazione successivi per step di profondità di 0.5-1mm poi inclinazione ago a 30-
60° per discesa in ulteriori “corridoi” senza necessità di nuova inserzione cutanea; 
successive inserzioni cutanee andranno eseguite prossimalmente o distalmente 
all’asse principale delle fibre muscolari 
c) filtri 2Hz-10K; gain 100-200uV 10 msec/div 
d) epoche temporali di 10sec con 1-5 MUPs per epoca per un totale di almeno 20 
MUPs 
e) post-processing: rise time <0.5ms, ispezione marker onset/offset e correzione, 
eliminare copie/MUPs instabili (baseline) 
 
Parametri Acquisiti 
A) Studio EMG semiquantitativo 
I parametri da valutare per singolo muscolo esaminato saranno: 
- Attività a riposo 
a) assente (0) 
b) fascicolazioni (numero di potenziali in 60’’) 
+1 1-30 
+2 31-75 
+3 76-150 
+4 >150 
c) fibrillazione/onde positive 
+1 singolo/sporadici potenziali in un’unica area/posizione del muscolo 
+2 singolo/sporadici potenziali in piu aree/posizioni del muscolo 
+3 numerosi potenziali in >2/3 aree/posizioni del muscolo 
+4 potenziali presenti in tutte le aree/posizioni del muscolo 
d) altre attività (descrizione per categoria, presente/assente): scariche ripetitive 
complesse, scariche miotoniche, miochimiche, neuromiotoniche, crampo 
- Attività volontaria 
a) Normale (0) 
b) Neurogena 
+1 potenziali di unità motoria (PUM) neurogeni in un’unica area/posizione del muscolo 
+2 PUM neurogeni in piu’ aree/posizioni del muscolo 
+3 PUM neurogeni in tutte le aree/posizioni del muscoli 
+4 PUM neurogeno in singola oscillazione 
c) Miogena 
+1 potenziali di unità motoria (PUM) miogeni in un’unica area/posizione del muscolo 
+2 PUM miogeni in piu’ aree/posizioni del muscolo 
+3 PUM miogeni in tutte le aree/posizioni del muscoli 
- Reclutamento 
a) Normale (0)  frequenza di reclutamento <10Hz 
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b) Deficit di reclutamento spaziale 
+1 lieve riduzione (es. frequenza di reclutamento 11-15Hz) 
+2 moderata riduzione (frequenza di reclutamento 16-20Hz) 
+3 severa riduzione (frequenza di reclutamento >20Hz) 
c) altro 
- deficit di reclutamento temporale (presente/assente, 0/1) 
- reclutamento precoce/miogeno (presente/assente 0/1) 
 
B) Analisi quantitativa del MUP (multi-MUP) 
- Ampiezza (totale e MUP semplici) 
- Durata (totale e MUP semplici) 
- percentuale polifasici 
 
MODALITA’ DI ANALISI 
I parametri neurofisiologici valutati per singolo muscolo saranno: 
a) presenza di attività spontanea (fibrillazione/onde positive, altre attività) 
b) caratteristiche morfologiche del PUM in attivazione volontaria (normale, neurogena, 
miogena) 
c) modalità di reclutamento (normale, deficit di reclutamento spaziale, deficit di 
reclutamento temporale, reclutamento precoce/miogeno) 
d) parametri quantitativi dei MUPs (ampiezza e durata totale e dei MUPs semplici; 
percentuale polifasici  
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Potenziali Evocati Uditivi del Tronco-encefalo 
 
Specifiche tecniche 
Metodiche di stimolazione  
- Stimolazione monoauricolare mediante click acustico prodotto da un’onda 
elettrica di 0.1-0.2 ms in cuffie audiologiche 
- Frequenza di stimolo: 10 Hz 
- Intensità di stimolo tra 85-95 dBL 
- Nell’orecchio opposto viene somministrato un rumore bianco di 30-40 dBL 
inferiore all’intensità di stimolo 
- Il click somministrato può avere caratteristiche fisiche di pressione negativa 
(Rarefazione), di pressione positiva (Condensazione) o Alternato. 
 
Metodiche di registrazione  
- Frequenza campionamento: 32768 Hz 
- Filtri: 150 Hz – 3 KHz 
- 3 serie da almeno 500 tracce 
- Tempo di analisi: 10 ms  
- 3 canali: elettrodi registrante-referente Cz-Ac, Cz-Ai, Ai-Ac 
- Terra Fz 
 
Parametri acquisiti  
- latenza I onda, III onda, V onda 
- IPL I-IIII, IPL III-V, IPL I-V 
- ampiezza I onda, IIII onda, V onda 
- Amplitude ratio V/I  
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Appendice 2:  Scale Cliniche 
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Numero di identificazione partecipante (ID): ______________________ 
 

 
Questionario	di	qualità	della	
vita	in	età	pediatrica	della	
malattia	di	Charcot	Marie	
Tooth	(I-pCMT-QOL)	

	
Versione	bambini	/ragazzi	(età	8-18	anni)	

 
 
 
 
 
Per il bambino/ragazzo:  
Per favore completa questo questionario. Non c’è risposta esatta o sbagliata. 
Per favore scegli una sola risposta per ciascuna domanda, e rispondi a tutte le 
domande. Preferiamo che tu risponda da solo, ma se hai difficoltà nel tenere il 
foglio o la penna da solo, uno dei tuoi genitori può aiutarti a segnare la risposta 
scelta.   
 
 
Per i genitori/tutori:  
Per favore fate compilare il questionario a vostro figlio. Non suggeritegli le 
risposte, ma potete aiutarlo fisicamente a compilare il questionario. Se avete 
più di un figlio con diagnosi di CMT e volete che ciascuno partecipi allo studio, 
fate completare a ciascuno un questionario separato. 
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Per favore, fai una crocetta su una casella per ciascuna delle frasi sottostanti: 
Sintomi: 
 
Ultimamente, 
 

         Mai Quasi 
mai 

Qualche 
volta 

Quasi 
sempre 

Sempre 

1 Mi sento stanco anche per 
piccole attività 

     

2 Spesso ho dolore 
     

3 Ho difficoltà a fare le cose a 
causa del dolore 

     

4 Ho dolore che dura a lungo 
     

5 Ho avuto  crampi alle gambe o 
alle mani 

     

6 Ho tremore alle mani o alle 
gambe 

     

7 Ho molto sonno durante il giorno 
     

8 Non riesco a fare le cose che 
voglio perché sono stanco 

     

9 Non riesco a fare le cose che 
voglio a causa del dolore 

     

10 Spesso cado o inciampo  
     

11 Ho avuto problemi di equilibrio 
mentre  cammino 

     

12 Ho tremore alle braccia o alle 
gambe che mi impedisce di 
svolgere attività fisica 

     

0 1 2 3 4 

0 1 2 3 4 

0 1 2 3 4 

0 1 2 3 4 

0 1 2 3 4 

0 1 2 3 4 

0 1 2 3 4 

0 1 2 3 4 

0 1 2 3 4 

0 1 2 3 4 

0 1 2 3 4 

0 1 2 3 4 
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Per favore, fai una crocetta su una casella per ciascuna delle frasi sottostanti: 

Funzioni: 

 Ultimamente, Mai Quasi 
mai 

Qualche 
volta 

Quasi 
sempre 

Sempre 

13 Riesco a stare in punta di piedi 
     

14 Riesco a chinarmi senza perdere 
l’equilibrio 

     

15 Riesco ad aprire il coperchio di 
un barattolo da solo 

     

16 Riesco a tenere un piatto pieno 
di cibo (con 1 o 2 mani) senza 
versare nulla  

     

17 Riesco a mettermi le scarpe (di 
qualsiasi tipo) da solo 

     

18 Riesco a tirar su la cerniera o 
abbottonare i miei vestiti da solo 

     

19 Riesco ad usare facilmente la 
penna o la matita per scrivere 

     

20 Posso salire o scendere 
facilmente dall’autobus o dalla 
macchina 

     

21 Riesco a stare al passo con la mia 
famiglia quando usciamo tutti 
insieme 

     

22 Sono in grado di svolgere le mie 
attività quotidiane senza 
chiedere aiuto 

     

 

 

4 3 2 1 0 

4 3 2 1 0 

4 3 2 1 0 

4 3 2 1 0 

4 3 2 1 0 

4 3 2 1 0 

4 3 2 1 0 

4 3 2 1 0 

4 3 2 1 0 

4 3 2 1 0 
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Per favore, fai una crocetta su una casella per ciascuna delle frasi sottostanti: 

Attività sociali: 

 Ultimamente, Mai Quasi 
mai 

Qualche 
volta 

Quasi 
sempre 

Sempre 

23 Mi diverto a svolgere attività 
fisica con gli amici 

     

24 Riesco a stare al passo con gli 
amici nell’attività fisica  

     

25 Trascorro molto tempo a casa 
invece che fuori a causa della 
CMT 

     

26 Mi affatico più rapidamente degli 
altri durante l’attività fisica 

     

27 Vengo escluso quando i miei 
amici organizzano attività fisiche 

     

28 Evito ogni compito che richiede 
attività fisica 

     

29 
Preferisco stare per conto mio 
piuttosto che con un gruppo di 
amici 

     

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

0 1 2 3 4 

0 1 2 3 4 

0 1 2 3 4 

0 1 2 3 4 

0 1 2 3 4 

4 3 2 1 0 

4 3 2 1 0 
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Per favore, fai una crocetta su una casella per ciascuna delle frasi sottostanti: 

Sentimenti: 

 Ultimamente, Mai Quasi 
mai 

Qualche 
volta 

Quasi 
sempre 

Sempre 

30 Mi sento frustrato a causa della 
CMT 

     

31 Mi sento solo a causa della CMT 
     

32 Mi sento triste a causa della CMT 
     

33 Sono arrabbiato a causa della 
CMT 

     

34 Mi sento ansioso a causa della 
CMT 

     

35 Non sono contento del mio 
aspetto  

     

36 La gente mi prende in giro per i 
miei piedi o le mie mani 

     

37 Mi preoccupa il fatto che la mia 
salute peggiori in futuro 

     

38 Mi scoccia dover dipendere dagli 
altri  

     

39 Ho problemi con la gestione 
della mia rabbia 

     

 
 
 
 
 

0 1 2 3 4 

0 1 2 3 4 

0 1 2 3 4 

0 1 2 3 4 

0 1 2 3 4 

0 1 2 3 4 

0 1 2 3 4 

0 1 2 3 4 

0 1 2 3 4 

0 1 2 3 4 
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Per favore, fai una crocetta su una casella per ciascuna delle frasi sottostanti: 

Aspetti cognitivi: 

 Ultimamente, Mai Quasi 
mai 

Qualche 
volta 

Quasi 
sempre 

Sempre 

40 Faccio fatica a concentrarmi 
     

41 Dimentico le cose che devo fare 
     

42 Devo rileggere le cose molte 
volte per capirle 

     

43 Ho difficoltà a stare attento 
     

44 Leggo più lentamente degli amici 
della mia età 

     

45 Ho difficoltà a trovare le parole 
giuste quando parlo con 
qualcuno 

     

46 Faccio fatica a star dietro ai miei 
compiti 

     

47 La gente ha difficoltà a capirmi 
quando parlo 

     

48 Ho più difficoltà a completare i 
miei compiti in tempo rispetto ai 
miei amici 

     

49 Mi scoraggio facilmente per i 
miei compiti di lettura o scrittura 

     

 
 
  

0 1 2 3 4 

0 1 2 3 4 

0 1 2 3 4 

0 1 2 3 4 

0 1 2 3 4 

0 1 2 3 4 

0 1 2 3 4 

0 1 2 3 4 

0 1 2 3 4 

0 1 2 3 4 
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Per favore, fai una crocetta su una casella per ciascuna delle frasi sottostanti: 

Capacità sociali: 

 Ultimamente, Mai Quasi 
mai 

Qualche 
volta 

Quasi 
sempre 

Sempre 

50 
Mi sento a mio agio quando sono 
con i miei amici 

     

51 
Mi sento a mio agio quando sono 
con adulti 

     

52 
Mi comporto bene quando sono 
fuori casa 

     

53 
Vado d’accordo con la mia 
famiglia 

     

54 
Sono felice a casa 
 

     

55 
Vado d’accordo con i miei amici      

56 
Sono a mio agio nell’esprimere le 
mie opinioni (cosa penso di 
qualcosa) 

     

57 
Sono orgoglioso di essere 
indipendente 

     

 
 

4 3 2 1 0 

4 3 2 1 0 

4 3 2 1 0 

4 3 2 1 0 

4 3 2 1 0 

4 3 2 1 0 

4 3 2 1 0 

4 3 2 1 0 
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