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Introduction

Les erreurs innées du métabolisme

Défaut d’un « mécanisme cellulaire » Certaines sont traitables
d’origine génétique : enzyme, transporteur,... traitement diétetique,
traitement médicamenteux,
Maladies rares mais un grand nombre transplantation (moelle, foie, rein,...),
. . thérapie génique
(1/ 500 a 1/2000 naissances). PIE SERG

Le pronostic dépend de la rapidité
et de I'efficacité de la prise en charge
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Classification simplifiée en 3 groupes

« Impairment of specific enzymes or biochemical pathway is intrinsic to the pathomecanisms of the EIMSs » EMorava et al, 2015

Groupe 1: anomalies des petites molécules

e | Accumulation de petites molécules

e Deéficit de petites molécules

Groupe 2: anomalies des macromolécules

Groupe 31anomalies du métabolisme énergétique

~ Proteins
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Circonstances du diagnostic

Patient symptomatique: a tout age!

Présentation néonatale:
tableau neurologique, hépatique ou cardiaque

Présentation tardive:
Episodes récurrents de vomissement avec encéphalopathie
Ataxie
Episode inexpliqué de déshydratation
Atteinte hépato-cellulaire aigué
Cardiomyopathie ou trouble du rythme cardiaque
Douleurs abdominales
Troubles psychiatriques
Hypoglycémie, acidose métabolique

Dépistage néonatal

- m Diététique thérapeutique HUB 28.03.2026



Hypothyroidie

Hyperplasie surrénalienne
> Phenylcétonurie

Tyrosinémies

Leucinose

Homocystinuries
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Un exemple

LA PHENYLCETONURIE
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Dépistage néonatal

Robert Guthrie
Test d’inhibition bactérienne sur papier buvard
Etude pilote(Pediatrics 1963): 7 PKU in 26 955 NN

Dépistage néonatal débute en Belgique en 1968

Le dépistage néonatal combiné a I'instauration précoce
du traitement a radicalement modifié le pronostic de la
phénylcétonurie

Diététique thérapeutique HUB 28.03.2026
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Traitement

Molecular Genetics and Metabolism 145 (2025) 100125

Contents lists available at ScienceDirect

Molecular Genetics and Metabolism

ELSEVIER

journal homepage: www.elsevier.com/locatelymgme

European guidelines on diagnosis and treatment of phenylketonuria:
First revision™

AM.J. van Wegberg *, A. MacDonald ”, K. Ahring °, A. Bélanger-Quintana“, S. Beblo“, N. Blau’,

AM. Bosch®, A. Burlina", J. Campistol ', T. Coskun’, F. Feillet“, M. Gizewska ',

5.C. Huijbregts ™, V. Leuzzi ", F. Maillot °, A.C. Muntau , J.C. Rocha ***"', C. Romani", F. Trefz ",

F.J. van Spronsen ™

Objectifs de valeurs
* Avant 12 ans: 120 - 360 pmol/l (2-6 mg/dl)
* Aprés 12 ans: 120 - 600 pmol/I (2-10 mg/dl)

Low-Phe -

Diet ". "

@
Chaperone Enzyme
Therapy Reduction Substitution Therapy
(Sapropterin) of (Phe Ammonia Lyase)
Phe Level

Gene Microbiome
Replacement/ ol g programmed

Repair to digest Phe in gut

Lichter-Konecki and Vockley, 2019

Traitement idéalement débuté avant le Jour 10

Phe 360-600 umol/l (6-10 mg/dl) : age de 12 ans
(avec suivi par apres, en particulier chez les filles)
Phe > 600 umol/| (>10 mg/dl) : toute la vie

Développement neuropsychomoteur
« Age al'instauration du traitement
* Taux moyen de Phé

e Durée des taux bas

e Fluctuation des taux

P Burgard et al, 2016

- HUB Diététique thérapeutique HUB 28.03.2026
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Phénylcétonurie

Le traitement diététique est le traitement de référence
Eviter lintoxication tout en permettant un développement normal

Apport restreint de Phénylalanine (Phé)
- Fonction de I'age et de la sévérité du déficit enzymatique
- Titration réguliere pour maximaliser les apports en protéines
naturelles tout en maintenant les taux de Phé dans les valeurs
recommandées (ex. PKU classique 200 a 500 mg /j)
Besoins en protéines couvert par des mélanges
d’acides aminés dépourvus de Phé et enrichis en Tyrosine
-50 a 80% des apports en protéines totales
-Couvrir le besoin en énergie (produits pauvres en protéines)
-Vitamines et oligoéléments

Traduire ces recommandations en repas

- m Diététique thérapeutique HUB 28.03.2026
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Adhésion au traitement?

50% des patients atteints d’une maladie chronique n’adhérent pas a leur traitement (OMS, 2003),
Australie et UK: 50 a 80% des enfants de plus de 10 ans ont des taux trop élevés (C. Camfield 2004)

HUDEREF: 52% ont une perte de controéle pendant au moins 6 mois (C. Carlier 2003)

« Dépistage néonatal: I'enfant n'a jamais été malade!
« Compréhension de la maladie

« Lourdeur de la prise en charge, co(t:
traitements (y compris I'approvisionnement), contrdles a domicile, suivi médical,....

« Pronostic a long terme?

« Aspects liés a la famille:
stress émotionnel, dépression, soutien familial, séparation du couple

«  Multiculturalité
cuisine collective, barriere linguistique, fatalisme, ...

« Regard des pairs

P Burgard 2007, A McDonald et al 2010, A McDonald et al 2012, G Gramer et al, 2013; S.Stockler et al 2012;E. Witalis et al, 2017;S. Firman et al; 2021

- M Diététique thérapeutique HUB 28.03.2026
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Adhésion au traitement: comment I'améliorer?
Pas de recette universelle, approche individualisée . McDonald et al 2012

* Equipe pluridisciplinaire (diététicien, psychologue, assistant social-convention INAMI)
* Dialogue patient-soignant, honnéte, réaliste et dans le respect de chacun

* |nformation

Comprendre la maladie et ses conséquences, les principes du traitement,
éducation alimentaire générale et spécifique a la pathologie

Implication de la famille élargie
Séances individuelles et/ou collectives, matériel écrit ou audio-visuel

* Passage a domicile d’'une diététicienne
Mise en pratique de la prescription, erreur involontaire, soucis psychosociaux, exclusion sociale, ....
e Education thérapeutique

'enfant et sa famille deviennent acteurs de leur prise en charge

- m Diététique thérapeutique HUB 28.03.2026
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P Contexte et définition

Constat : difficultés dans la compliance du patient a son traitement = désir d’aborder cette thématique sous un
autre angle et de s'outiller = formation en équipe a I'’éducation thérapeutique

e Définition :

« |’éducation thérapeutigue du patient (ETP) consiste en :

o des interventions éducatives visant a améliorer les résultats cliniques

o conduites par des professionnels de santé formeés

o pour soutenir les patients dans |'auto-prise en charge de leur maladie chronique »

(OMS: « Education thérapeutique du patient - Guide introductif » , 2024)

—> Objectif : I'éducation thérapeutique du patient participe a I'amélioration de la santé du patient (biologique,
clinique) et a I'amélioration de sa qualité de vie et a celle de ses proches.

- HUB Diététique thérapeutique HUB 28.03.2026
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Contexte et définition
Etapes d’un programme ETP

Diagnostic éducatif

Analyse des besoins (=
connaissances, savoir étre,
savoir faire)

Objectifs pédagogiques :

Evaluation des compétences / - Compétences a acqueérir

apprentissages - Contrat educatif

(« négociation »)

Programme pédagogique =

- Apprentissages (ateliers
individuels ou collectifs)

- Conducteur pédagogique

- HUB Diététique thérapeutique HUB 28.03.2026
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» Le diagnostic éducatif

Diagnostic éducatif
Analyse des besoins (=
connaissances, savoir &tre, savoir

* Permet I'analyse des
besoins du patient

e Support pour récolter
des informations sur le
patient et son
environnement

e Comprendre et tenir
compte du patient dans
sa globalité

* En co-consultation diet-

psy

Habit W Comment se'p‘as‘seau;t7
maison, les repas en général ?
e ”m ?(“Mm As-tu faim quand tu te mets a table ?
mmm“ ' ? Q Avec qui prends-tu tes repas ? ¢
As-tu une chambre ? Comment Qu'est-ce que tu aimes manger 7
E Qb manges-tu a mid ?
s—tuseddmsmdwdwe?

Prends-tu des médicaments pendant les
repas ? i
Quand prends-tu tes acides aminés ?
Pour toi manger c'est un moment

wgmmm‘r&ﬁ&m?
Em&ﬁmwmzmmwy
tes parents ?

Comment ¢a se passe & la maison 7 & - P \
iy —_— " |' .I
/
’ &\
/ Pourquoi est‘ce que )
tu viens nous voir a Ihdpital ? Vv
Connais-tu le nom de ta maladie ?
En quele dlasde es-tu ? h > Si tu devais raconter ta malade & un
'C""""*c "'s':* ""m“‘m :“?‘? : ' Copain, qu'est-ce que tu drais ? Que dois-
RS m m : tu prm&eccmneemitm;tpdrmpport
GVibbce e i & ook ? Gzl | b &£ meinche
est phis difficte 7 Est-ce quil Yarrive de ne pas aller & Comment se passent les buvards ?
Técole 7 ) Commentusens—tuquandtumsé /
- Pour queles raisons par exemple 7 Ihépital ?
chidsr.hssél’nahmmddsfmm
rwtihmda‘e?

deswm&m&r&a!e?(w
Mum)@efﬂﬂudm’(qm)
Qui sait que tu as une maladie & [€cole 7
Que disent-ils 7 Te posent-ils
des questions 7 )

/ En dehors de Iécole, tu fais /
quoi ? Quaimerais-tu faire F.n Sl A

dautre ? demcrcaquemsdsfm s 7 Qulest-ce
Tu fais quoi le mercredi/ de mieux, tu penses a quoi ? umugmﬂs,a&z
pendant les vacances ? Qui Qulest-te qui te rend content ? Quiest-ce Quest-ce que tu aimerais
t'accompagne pendant tes qui te fait plaisir 7 faire et que tu ne peux pas S
activités ? Qnm«‘sm.q;mdmm/ fare? >

Quand tu n'as rien a faire,
mment t'oCCupes-tu 7

As-tu un réve ? font peur 7

N
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» Le diagnostic éducatif

Diagnostic éducatif
Analyse des besoins (=

connaissances, savoir &tre, savoir

Diagnostic éducatif ado [entretien semi-structuré)

Vie guotidienne -

-Comment ca se passe 3 la maison pour toi ?
-0 vit avec toi ?

-Est-ce que tu as un espace pour toi a la maison ?
-Comment ca se passe les repas pour toi ?
-Comment ca se passe au niveau du sommeil ?

-Qu'est-ce que tu fais sans tes parents ? {Activités, trajets scolaires, sorties avec les

amis,...).

Ecole / études -

-Dans guelle école es-tu ? Quelle année et guelle option ?

-Comment ¢a se passe a I'école pour toi ?

-Comment ¢a se passe les moments de repas a I'école ?

-Comment organises-tu ta charge de travail ?

-Es-tu souvent absent ?

-Rencontres-tu des difficultés & I'éccle ?

-Est-ce qu'il y 2 des aménagements mis en place ?

-Comment organises-tu ton traitement (repas/prise de médicament) a I'école ?
-Comment ¢ca se passe pour toi avec les éléves dans ta classe 7

-Comment ¢a se passe avec tes amis ¥

Humeur / émotions :

-Comment décrirais-tu ton humeur de maniére générale ?

Relationnel -

-Comment ¢a se passe relationnellement ? (avec ta famille/ tes amis)

-Quelles sont les personnes importantes pour toi dans ton entourage ?

-As-tu des animaux de compagnie ?

-Quelles sont les personnes sur qui tu peux compter ?

-Est-ce que tu rencontres des difficultés relationnelles avec certaines personnes ?
-Est-ce que tu parles de ta maladie avec certaines personnes ?

-Comment décrirais-tu ta place au sein de la famille ?

-Comment décrirais-tu ta place au sein de ton groupe d’amis ?

Maladie / traitement :

-Qu'est-ce que tu sais de ta maladie 7

-Est-ce que ta maladie t'empéche de faire des choses comme tu le voudrais ?
-Est-ce que tu es douloureux par moment ¢

-Comment te sens-tu physiquement ?

-Peux-tu expliguer en quoi consiste ton traitement ?

-Comment organises-tu ton traitement dans ton quotidien ?

-Sur une échelle de 1 & 10, & quel point trouves-tu que ton traitement est difficile &
suivre 7

-Comment ¢a se passe pour toi quand tu viens a I'hépital 7

Projets :

-Comment/ou te vois-tu dans 10 ans ?
-Est-ce que tu as envie d'études, de métiers, de projets personnels 7
-Comment imagines-tu ta vie d'adulte 7

Divers :

-Quels sont les thémes abordés par les soignants gue tu trouves inutiles/répétitifs ?
-Quels sont les thémes gue tu aimerais aborder ?

Diététique thérapeutique HUB 28.03.2
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p Le diagnostic éducatif

Syntheése du diagnostic éducatif (réflexion en équipe)

RESSOURCES DIFFICULTES
Grand-meére maternelle Aversion alimentaire
Soutien parents Conflits parentaux
Date BEP Maturité Hyper-adaptation
EVALUER ENSEMBLE Corppétences intellectuelles dans moyenne
Ressources Difficultés Supe“eure
Apprécie les apprentissages / curiosité ++
CONVENIR DE
Priorités ou objectifs PRIORITES ou OBJECTIFS

- Comprendre sa maladie
- Avoir des supports visuels pour expliquer sa maladie a ses pairs

Actions, moyens a mettre en ceuvre

ACTIONS, MOYENS AMETTRE EN (EUVRE
- Intervention en classe ? A co-construire avec les parents + patient

Diététique thérapeutique HUB 28.03.2026
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p Le contrat éducatif
Définir les compétences et objectifs

Evaluation des compétences /

apprentissages

Compétences a acquérir (1)

_ ﬂ

Faire toucher le matériel pour faire participer aux

soins | ritualiser les soins

Demander si un aliment est permis

Repérer les aliments interdits

Connaitre son/ses référent.s

Participer au traitement et & son suivi (ex. - calendrier

des buvards, consulter I'abague, pesée des aliments)

Participer a la préparation des repas

Dire qu'on a une maladie avec un régime

Comprendre le réle de 'alimentation

- m Diététique thérapeutique HUB 28.03.2026
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p Le contrat éducatif
Définir les compétences et objectifs

MON CONTRAT EDUCATIF

Prénom :
Date :

Je participe aux ateliers pour mieux comprendre et gérer ma maladie.

Durant ces ateliers, je vais essayer d'apprendre & :

ooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooo

ooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooo

ooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooo

Signature de I'enfant :  Signature des professionnels :

- HUB Diététique thérapeutique HUB 28.03.2026
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» Les ateliers

. . . . I 1 = T
* Enindividuel : DI:;:ZE Ed“fﬂ“‘;
Ana = besoins (=
\ connaissances, savoir 8tre, savoir
-De3a6ans Faire)

-De7al2ans

13 ans et + Objectifs pedagogiques :

Evaluation des compétences [ - Compétences (auto-soin et
apprentissages adaptation)

- Contrat éducatif (« négociation =)

* En collectif

» Utilisation de méthodes et outils divers Programme pedagogique =
- Apprentissages [ateliers
» Etablissement d’un conducteur pédagogique rahe tz 2 e sllize s

- Conducteur pedagogigue
B —

(= trame de I'atelier) = systématisation

- HUB Diététique thérapeutique HUB 28.03.2026
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Diagnostic éducatif

» Les ateliers =
Conducteur pédagogique

Evaluation des compétences /

apprentissages

e Méthodedémomtrate _________________||

Theme : Comprendre le lien entre aliment et risque “ — _—
Compétence d’auto-soins : 1 hEi g - Rankre be=s ohe e baoan o memes
:3" amn FreEsEnte O q.l'llr"un'@:- chaoun @ Fun

mange frusts et Mgemes + fromages en
quantité importantes et arne mange ses
fruits, games et fromages en quantad
rafsonnabde.

> Objectif pédagogique : a I'issue de I'atelier, le patient doit étre capable de
comprendre l'incidence de ce qu’il mange sur ses taux.

Durée : 40 minutes
- O endies e b patient, s bdles de

Animateurs : 1 diététicienne et 1 psychologue COLUKELIPS O chacgse allmink quian place dans

b flacon quil reprdserte e conps humain dis

Chaige 100 N had m mes

Participants : 1 patient iT1) - Osestican ner be pathent sur beoguoe| des
bonhammes.a le plus de Fh dans san carps

- Puls regarder awec e patient, lequel des deuws
flacons est ke ples rempli

Faire be llen entre ce qu'on 3 ohsersd et ke 2R que e

Matériel :

> 3 images de petit garcon
> 3 flacons
> Petites billes laines colorées (1 couleur) a coller sur les aliments selon leur

Taux augr mhe:.

Froposer um birard commae étant b phota des flacons
=z Changs ou nom e phe

teneur en Phe (+ ou — riche) Disc ussioan sur kes borsaros et beur necessiEl repu lere
»  Aliments riches en phé (fromage)

»  Aliments moins riches (fruits et Iégumes)

> Un buvard pour exemple

1 Eefaire | méme sxercioe avec un autre bonhomme o
us autre régime alimentaine ot propaser & Fenfant de
refaire Pexercicoe ot de voir ce gu'il &n a compris

5' Cisture de Fateiier en redannant kes informations

il pabes
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D Les ateliers individuels
De 3 a 6 ans
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G - Les aliments riches/pauvres en protéines et leurs effets

D Les ateliers individuels
De 3 a 6 ans
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Les ateliers individuels
De 7 a 12 ans

i

- Appres LL
individuels ou ¢

- Conducteur péda
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e Lecture d’étiquettes alimentaires g =

>

Les ateliers individuels
13 ans et +

i
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» Les ateliers collectifs

Atelier « Pas seul.e avec la maladie »

Besoin identifié (theme) : « Je me rends compte que je suis pas
seul.e a vivre avec ma maladie. »

Objectif pédagogique : a 'issue de I'atelier, les patients seront
capables de dire qu’ils sont plusieurs a avoir la méme maladie,
le méme régime.

Public:

 Enfants agés entre 5 et 7 ans

* Enfants atteints d’'une maladie métabolique avec régime

pauvre en protéines

Diététique thérapeutique HUB 28.03.2026
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» Les ateliers collectifs
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HUB [ Pas seul.e avec la maladie b=

BALSSEL

» Les ateliers collectifs

- m Diététique thérapeutique HUB 28.03.2026



HOPITAL UNIVERSITRIRE
H U B DE BRUXELLES
A N ACADEMISCH ZIEKENHLIE X W iy

BALSSEL

» Llévaluation

* Pas encore mise en place Diagnostic éducatif
Analyse des besoins (=
* Evaluation de la satisfaction globale de f““”a'ﬂﬂ"fﬁfﬁ:}mrEtre;savmr

T

I'atelier

. , Objectifs pédagogiques :
 Evaluation entre chaque séance concernant JECHES FECaEasiatis
Evaluation des compétences/ [ 2 - Competences

. . - e
I'acquisition des contenus de |'atelier ApPrentissages adaptation]

- Contrat educatif [« négociation =)

précédent

S~

Frogramme pedagogique =

- Apprentissages [ateliers
individuels ou collectifs)

- Conducteur pédagogique

- HUB Diététique thérapeutique HUB 28.03.2026



» Discussion & conclusion

La mise en place de I'ETP :

- Demande beaucoup de temps (réflexion et préparation des ateliers, organisation des rdvs, réservation

des locaux,...)

Peu de patients mobilisables : difficultés de parler de la maladie, distance domicile-h6pital importante,

Retours positifs des patients

Belle expérience pour I'équipe

Nécessité d’évaluer I'impact sur 'adhésion au traitement a plus long terme

- m Diététique thérapeutique HUB 28.03.2026
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