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INTRODUCTION



Diététique thérapeutique HUB 28.03.2026

Introduction

Certaines sont traitables
traitement diététique,                                          
traitement médicamenteux,                        
transplantation (moelle, foie, rein,…),           
thérapie génique

Le pronostic dépend de la rapidité                        
et de l’efficacité de la prise en charge

Les erreurs innées du métabolisme

• Défaut d’un « mécanisme cellulaire »                               
d’origine génétique : enzyme, transporteur,… 

• Maladies rares mais un grand nombre                                
(1/ 500 à 1/2000 naissances).
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Groupe 1: anomalies des petites molécules

• Accumulation de petites molécules

• Déficit de petites molécules

Groupe 2: anomalies des macromolécules

Groupe 3: anomalies du métabolisme énergétique

Classification simplifiée en 3 groupes
« Impairment of specific enzymes or biochemical pathway is intrinsic to the pathomecanisms of the EIMs »  E Morava et al, 2015 
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Circonstances du diagnostic

Patient symptomatique: à tout âge!
Présentation néonatale:                                                                                                                            

tableau neurologique, hépatique ou cardiaque

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

…

Dépistage néonatal 
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Depistage néonatal

Prélèvement J2 à J4

Pathologies FWB Vlaanderen

Hypothyroïdie O O

Hyperplasie surrénalienne O O

Phenylcétonurie O O

Tyrosinémies O O

Leucinose O O

Homocystinuries O O (CBS)

Galactosémie O X

MCAD O O

MADD O O

VLCAD O X

LCHAD O X

MMA O O

PA O O

IVA O O

GA-1 O O

CPT-1A O O

CUD O X

HMG CoA lyase O X

βcetothiolase O X

Déficit en Biotinidase O O

Mucoviscidose O O

SMA O O

Syndromes drépanocytaires O X
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02
LA PHÉNYLCETONURIE

Un exemple
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En l’absence de traitement:

• Déficit intellectuel progressif, irréversible

• Microcéphalie, épilepsie, atteinte pyramidale et 
extrapyramidale 

• Hyperactivité, stéréotypies, agressivité

• Diminution de la pigmentation, petite taille

• Patients nés avant le dépistage, venant de pays où PKU 
non dépistée

AR, 1/10 à 15 000 naissances

Déficit en phénylalanine hydroxylase
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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 à l’instauration précoce 
du traitement a radicalement modifié le pronostic de la 
phénylcétonurie

http://www.google.be/url?sa=i&rct=j&q=&esrc=s&source=images&cd=&cad=rja&uact=8&ved=0ahUKEwjtq4CG1Z_MAhWBbxQKHbxLDnkQjRwIBw&url=http://www.pkuworld.org/home/historyProfile.asp?s%3D4&psig=AFQjCNGfP5FGkgy_hksDj1GeCtxV8m7YPQ&ust=1461325822301292
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Traitement

Objectifs de valeurs
• Avant 12 ans: 120 - 360 µmol/l  (2-6 mg/dl) 

• Après 12 ans:  120 - 600 µmol/l (2-10 mg/dl) 

Traitement idéalement débuté avant le Jour 10
• Phe 360-600 µmol/l (6-10 mg/dl) :  âge de 12 ans                                                           

(avec suivi par après , en particulier chez les filles)
• Phe > 600 µmol/l (>10 mg/dl) : toute la vie

Lichter-Konecki and Vockley, 2019

Développement neuropsychomoteur
• Âge à l’instauration du traitement
• Taux moyen de Phé
• Durée des taux bas
• Fluctuation des taux

P Burgard et al, 2016
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Phénylcétonurie
Le traitement diététique est le traitement de référence                                                                      
Eviter l’intoxication tout en permettant un développement normal

Apport restreint de Phénylalanine (Phé)
- Fonction de l’âge et de la sévérité du déficit  enzymatique                                                                  
- Titration régulière pour maximaliser les apports en protéines                                  

naturelles tout en maintenant les taux de Phé dans les valeurs   
recommandées  (ex. PKU classique 200 à 500 mg /j)

Besoins en protéines couvert par des mélanges                                                
d’acides aminés dépourvus de Phé et enrichis en Tyrosine

-50 à 80% des apports en protéines totales
-Couvrir le besoin en énergie (produits pauvres en protéines) 

-Vitamines et oligoéléments

Traduire ces recommandations en repas 
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Adhésion au traitement?

• Dépistage néonatal: l’enfant n’a jamais été malade!

• Compréhension de la maladie

• Lourdeur de la prise en charge, coût:                                                                                                     
traitements (y compris l’approvisionnement), contrôles à domicile, suivi médical,….

• Pronostic à long terme?

• Aspects liés à la famille:                                                                                                   
stress émotionnel, dépression, soutien familial, séparation du couple

• Multiculturalité                                                                                                             
cuisine collective, barrière linguistique, fatalisme, ...

• Regard des pairs

50% des patients atteints d’une maladie chronique n’adhèrent pas à leur traitement (OMS, 2003), 

Australie et UK: 50 à 80% des enfants de plus de 10 ans ont des taux trop élevés (C. Camfield 2004)

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

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
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Adhésion au traitement: comment l’améliorer?

• Equipe pluridisciplinaire (diététicien, psychologue, assistant social-convention INAMI)

• Dialogue patient-soignant, honnête, réaliste et dans le respect de chacun

• Information

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

Implication de la famille élargie

Séances individuelles et/ou collectives, matériel écrit ou audio-visuel

• Passage à domicile d’une diététicienne 

Mise en pratique de la prescription, erreur involontaire, soucis psychosociaux, exclusion sociale, ….

• Education thérapeutique

L’enfant et sa famille deviennent acteurs de leur prise en charge

Pas de recette universelle, approche individualisée . McDonald et al 2012
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03
L’ÉDUCATION 

THÉRAPEUTIQUE
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Contexte et définition

• Constat : difficultés dans la compliance du patient à son traitement  désir d’aborder cette thématique sous un 
autre angle et de s’outiller   formation en équipe à l’éducation thérapeutique

• Définition : 

« L’éducation thérapeutique du patient (ETP) consiste en :

o des interventions éducatives visant à améliorer les résultats cliniques

o conduites par des professionnels de santé formés 

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

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

 Objectif : l’éducation thérapeutique du patient participe à l’amélioration de la santé du patient (biologique, 
clinique) et à l’amélioration de sa qualité de vie et à celle de ses proches. 
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Contexte et définition
Etapes d’un programme ETP

Diagnostic éducatif

Analyse des besoins (= 
connaissances, savoir être, 

savoir faire)

Objectifs pédagogiques : 

- Compétences à acquérir

- Contrat éducatif
(« négociation »)

Programme pédagogique =

- Apprentissages (ateliers
individuels ou collectifs)

- Conducteur pédagogique

Evaluation des compétences / 
apprentissages
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Le diagnostic éducatif

• Permet l’analyse des 
besoins du patient

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

• Comprendre et tenir 
compte du patient dans 
sa globalité

• En co-consultation diet-
psy
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Le diagnostic éducatif
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Le diagnostic éducatif
Synthèse du diagnostic éducatif (réflexion en équipe)

RESSOURCES DIFFICULTES

Grand-mère maternelle

Soutien parents

Maturité

Compétences intellectuelles dans moyenne 

supérieure

Apprécie les apprentissages / curiosité ++

Aversion alimentaire

Conflits parentaux

Hyper-adaptation

PRIORITES ou OBJECTIFS

- Comprendre sa maladie

- Avoir des supports visuels pour expliquer sa maladie à ses pairs

ACTIONS, MOYENS A METTRE EN ŒUVRE

- Intervention en classe ? A co-construire avec les parents + patient
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Le contrat éducatif
Définir les compétences et objectifs
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Le contrat éducatif
Définir les compétences et objectifs
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Les ateliers

• En individuel : 

- De 3 à 6 ans

- De 7 à 12 ans

- 13 ans et +

• En collectif

• Utilisation de méthodes et outils divers

• Etablissement d’un conducteur pédagogique 

(= trame de l’atelier)  systématisation
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Les ateliers

Thème : Comprendre le lien entre aliment et risque 

Compétence d’auto-soins : 

 Objectif pédagogique : à l’issue de l’atelier, le patient doit être capable de 

comprendre l’incidence de ce qu’il mange sur ses taux.  

Durée : 40 minutes 

Animateurs :  1 diététicienne et 1 psychologue 

Participants : 1 patient 

Matériel :

 3 images de petit garçon 

 3 flacons 

 Petites billes laines colorées (1 couleur) à coller sur les aliments selon leur 

teneur en Phe (+ ou – riche)

 Aliments riches en phé (fromage)

 Aliments moins riches (fruits et légumes)

 Un buvard pour exemple

Conducteur pédagogique
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Les ateliers individuels
De 3 à 6 ans

La digestion
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Les ateliers individuels
De 3 à 6 ans

Les aliments riches/pauvres en protéines et leurs effets
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Les ateliers individuels
De 7 à 12 ans

Lien entre aliment et risque



Diététique thérapeutique HUB 28.03.2026

Les ateliers individuels
13 ans et +

Lecture d’étiquettes alimentaires
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Les ateliers collectifs

Atelier « Pas seul.e avec la maladie »

Besoin identifié (thème) : « Je me rends compte que je suis pas

seul.e à vivre avec ma maladie. »

Objectif pédagogique : à l’issue de l’atelier, les patients seront

capables de dire qu’ils sont plusieurs à avoir la même maladie,

le même régime.

Public :

• Enfants agés entre 5 et 7 ans

• Enfants atteints d’une maladie métabolique avec régime

pauvre en protéines
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Les ateliers collectifs

Pas seul.e avec la maladie
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Les ateliers collectifs

Pas seul.e avec la maladie
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L’évaluation

• Pas encore mise en place 

• Evaluation de la satisfaction globale de 

l’atelier

• Evaluation entre chaque séance concernant 

l’acquisition des contenus de l’atelier 

précédent 
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Discussion & conclusion

La mise en place de l’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-hôpital importante, 

…

- Retours positifs des patients

- Belle expérience pour l’équipe

- Nécessité d’évaluer l’impact sur l’adhésion au traitement à plus long terme
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Merci pour votre attention.


