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Nous avons voulu transmettre les pratiques de prise en charge médicale et diététique des maladies héréditaires
du métabolisme telles que nous les avons apprises par Uexpérience de nos prédécesseurs, tout particulierement
le Pr Saudubray pionnier dans la discipline, et que nous appliquons dans le Centre de Référence des Maladies

Héréditaires du Métabolisme de I'Enfant et ’Adulte (MaMEA) de I’hépital Necker-Enfants Malades.

Cet ouvrage est un guide et ne remplace pas la surveillance quotidienne clinique et biologique de chaque enfant.
Chagque prise en charge doit étre adaptée au cas par cas et personnalisée. Il ne s’agit donc pas d’'un manuel
de protocoles, mais de propositions détaillées de prises en charges médicales et diététiques de ces maladies

chroniques.

Nous avons bien conscience que les prises en charge peuvent varier d’une équipe a autre.

Enfin, la prise en charge d’une maladie héréditaire du métabolisme requiert une équipe multidisciplinaire.

Il ne faut jamais hésiter a faire appel aux centres de référence et de compétence labellisés.




Avant-propos

Le traitement des maladies héréditaires du métabolisme
a été inauguré en 1953 par le Dr Bickel qui a eu I'idée
de réaliser un régime pauvre en phénylalanine chez un
patient présentant une phénylcétonurie. Cette innova-
tion parait aujourd’hui ordinaire mais a ’époque elle
était tres originale et réalisée sans les outils diététiques
d’aujourd’hui. Ces maladies métaboliques ont bénéficié
de traitements de plus en plus complexes dans les années
qui ont suivi. Le service des maladies héréditaires du
métabolisme de I’hopital Necker-Enfants malades a été
I'un des pionniers dans la prise en charge de ces mala-
dies métaboliques et dans la mise en place de procédures
qui ont été adaptées au cours du temps, avec des erreurs
mais aussi des succes. Ces prises en charge ont donc été
améliorées et un grand nombre d’enfants porteurs de
maladies héréditaires du métabolisme sont parvenus
a P4ge adulte. Le transfert en médecine adulte a ainsi
été une réussite pour un certain nombre de maladies.
Cependant, force est de reconnaitre que pour certaines
autres maladies, malgré les efforts de nos pionniers, les
échanges d’informations et les progres des outils biochi-

miques et thérapeutiques, le pronostic reste déconcer-
tant.

Nous avons voulu transmettre, dans ce manuel, les
pratiques de prise en charge médicale et diététique des
maladies héréditaires du métabolisme telles que nous
les avons apprises de nos prédécesseurs, tout particu-
lierement le Pr Jean-Marie Saudubray, pionnier dans la
discipline.

Nous avons conscience que ces pratiques peuvent
varier d’'une équipe a 'autre et peuvent évoluer au
sein méme d’une équipe. C’est pourquoi il ne s’agit
pas d’'un manuel de protocoles, mais de propositions
détaillées de prises en charge médicales et diététiques
de ces maladies chroniques. Ce guide ne remplace pas
la surveillance quotidienne clinique et biologique de
chaque patient dont la prise en charge doit étre adaptée
au cas par cas et personnalisée. Enfin, la prise en charge
d’une maladie héréditaire du métabolisme requiert une
équipe multidisciplinaire. Il ne faut jamais hésiter a
faire appel aux centres de référence et de compétence
labellisés.



Le traitement des maladies héréditaires du métabolisme est essentiel a connaitre car,
rapidement instauré, il peut sauver un enfant ou un adulte.

Cet ouvrage se propose donc de décrire la prise en charge médicale et diététique des
maladies héréditaires du métabolisme de I'enfant et I'adulte, telle que nos prédécesseurs
nous I'ont apprise résumant ainsi nos pratiques. Il s’adresse donc a tout médecin et
diététicien(ne) ayant en charge la découverte ou la décompensation de maladies hérédi-
taires du métabolisme, puis le traitement chronique d’un patient en lien avec un centre de
référence ou un centre de compétences.

Parce que les prises en charge varient d’une équipe a I'autre et sont amenées a évoluer
y compris au sein d’'une méme équipe, ce type d’ouvrage n’existait pas jusqu’a maintenant.

Pourtant, malgré la difficulté que représente la rédaction de telles propositions de prises
en charge, ce type d’ouvrage s’avere nécessaire pour poser les bases de traitements, qui
eux-mémes seront amenés a étre améliorés. Il s’agit donc d’un guide et non de protocoles
labellisés, ce livre ne pouvant en aucun cas remplacer la prise en charge adaptée et person-
nalisée d’un patient donné — qui est fonction de I’évolution clinique et biologique de chaque
enfant — ni la prise en charge par un centre de référence ou de compétences labellisé.

Plusieurs équipes ont participé a I’écriture ou la relecture des différents chapitres, et
les auteurs principaux exercent dans le service des maladies héréditaires du métabolisme
de I'hdpital Necker-Enfants malades, qui est I'un des centres de référence des maladies
héréditaires du métabolisme.
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