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La phénylcétonurie

Nous toutes, sages-femmes, connaissons |'existence de cette maladie héréditaire
par le dépistage systématique que nous sommes appelées & faire sous forme du
test de Guthrie. Nous vous donnons ici une bréve description de la maladie et di-

vers é

éments quant & ses répercussions pour le malade et sa famille qui, en plus de

la contrainte permanente que représente un régime strict, doit supporter les frais
d'achat de produits diététiques trés colteux et cependant indispensables. Sachez
que, dans notre pays, les familles de phénylcétonuriques ne bénéficient d’aucune
rente ni aide pécunaire de I’Assurance Invalidité.

Bréve information
sur la phénylcétonurie

Par le Dr J-M. Matthieu, professeur
associé au CHUV lausanne

Description de la maladie

La phénylcétonurie est une maladie hé-
réditaire transmise par les deux parents
(porteurs sains) & leur enfant. Le risque
de mettre au monde un enfant phényl-
cétonurique pour des parents porteurs
est de 1:4. la fréquence de cette malo-
die en Suisse est de 1:20'000 naissan-
ces. |l naft donc chaque année en Suis-
se, en moyenne, 3-4 enfants phénylcé-
tonuriques.

la maladie est provoquée par '‘accu-
mulation dans le sang et le cerveau
d’'un acide aminé essentiel, la phény-
lalanine, et de ses dérivés. Ces pro-
duits sont toxiques pour les cellules ner-
veuses et entrainent une destruction
progressive du cerveau. les enfants
phénylcétonuriques non traités souf-
frent d'un retard mental sévére qui en
font de graves handicapés nécessitant
un placement dans une institution.

En Suisse, & partir de 1965, tous les
nouveau-nés sont soumis & un examen
sanguin qui permet de détecter cette
maladie et d'entreprendre son traite-
ment avant |'apparition de Iésions.

Traitement

le Traitement consiste & maintenir les
taux de phénylalanine au-dessous du
seuil toxique. la phénylalanine est un
des acides aminés qui constituent les
protéines. Il convient donc de limiter
strictement |'apport des protéines ani-
males et végétales aux patients
phénylcétonuriques. Afin d'assurer une
croissance normale, la plus grande
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partie des protéines alimentaires devra
donc étre remplacée par un mélange
d‘acides aminés dépourvus de phény-
lalanine.

les enfants phénylcétonuriques sont
soumis & un régime trés sévere. Tous les
aliments sont pesés, et les menus sont
composés de facon & ne pas apporter
de doses toxiques de phénylalanine.
Puisque pratiquement tous les aliments
comprennent des protéines contenant
des taux élevés de phénylalanine, il est
donc nécessaire d'avoir recours & des
produifs spéciaux, pauvres en protéi-
nes. Ainsi il existe des pates, des bis-
cuits, de la farine pour faire du pain, du
lait artificiel, qui permettent d’équili-
brer le régime de ces enfants. le mélan-
ge d'acides aminés indispensable & la
croissance est d'un goOt trés désa-
gréable et pose beaucoup de difficul-
tés aux parents qui doivent le faire ac-
cepter & leur enfant.

Actuellement, tous les spécialistes s'ac-
cordent pour dire que ce régime doit

Le plus draconien des

«Mon fils Stéphane, 5 ans et demi, ex-
plique la jeune Genevoise Linda Vin-
centi, devra, toute sa vie durant, s’as-
treindre & un régime rigoureux: lui
sont permis uniquement les fruits et |é-
gumes en petites quantités ainsi que
des pétes, des biscuits, du pain fabri-
qué avec une farine spéciale, trés
onéreuse. Ces aliments doivent étre
pesés, au gramme prés, quotidienne-
ment. Si ce régime n’est pas respecté,
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&tre poursuivi durant toute la vie. Il faut
cependant souligner que, gréce & un
traitement bien suivi, les enfants
phénylcétonuriques se développent
normalement et deviennent des adultes
ne présentant aucun handicap.

Prise en charge par les assurances

la phénylcétonurie est une maladie
dont le traitement, comme toutes les
maladies congénitales, est pris en
charge par |'Assurance Invalidité (Al)
et ce, selon la loi, jusqu’a I'adge de 20
ans révolus. Malheureusement I'Al s’est
montrée trés restrictive dans ses presta-
tions, refusant de rembourser les pro-
duits diététiques indispensables au ré-
gime des enfants phénylcétonuriques.
Elle n‘accepte de prendre en charge
que le mélange d'acides aminés. Or
ces produits spéciaux sont extréme-
ment onéreux et représentent une char-
ge financiére importante pour une fa-
mille. lorsque |'on sait qu'il existe une
centaine de patients phénylcétonuri-
ques en Suisse et qu'un régime bien
accepté et suivi permet d'éviter une
grave arriération mentale, on peut
s'étonner de |‘aftitude si restrictive de
I’Al. Une telle attitude présente des ris-
ques certains, car un régime mal suivi
aura de graves conséquences sur |'in-
telligence de ces patients et compro-
mettra leur avenir. Sur un plan basse-
ment matérialiste, le codt de la prise en
charge en institution d'un seul handica-
pé mental est bien supérieur au colt du
régime de dix patients phénylcétonuri-
ques. Ce simple calcul devrait faire ré-
fléchir nos autorités préoccupées, &
juste titre, des co0ts de la santé.

régimes

mon fils risque de souffrir de graves
retards mentaux irréversibles. Stéphane
est un enfant phénylcétonurique.

la Suisse, 18 mars 1987

Oui, phénylcétonurie, un mot pour le-
quel il faut s'y prendre & deux fois pour
le lire et plus encore pour le mémoriser...
Que cache-t-il?

Pour étre trés précis, donnons en pre-
mier lieu la parole au spécialiste:



] DOSSIER

Association de parents d’enfants
phénylcétonuriques

Certificat médical

la phénylcétonurie est une affection
métabolique congénitale secondaire &
une déficience enzymatique de la phé-
nylalanine  hydroxylase  hépatique.
Cette affection n'est, au stade actuel,
pas curable. Il résulte de ce bloc enzy-
matique une accumulation d'un acide
aminé, la phénylalanine, dans |'orgo-
nisme qui interférera par la synthése
protéique et spécialement au niveau
de la synthése de la myéline et de neu-
rotransmetteurs.

la deuxieéme conséquence est une ca-
rence en tyrosine qui, outre son impor-
tance dans la synthése pigmentaire
des mélanocytes, est essentielle pour
lo synthése des hormones thyroidien-
nes et des catécolamines.

En I'absence de tout traitement, le ta-
bleau clinique de la phénylcétonurie
évolue vers une arriération mentale
maijeure, des troubles neurologiques
graves et des lésions cutanées diver-
ses. la majorité de ces patients se re-
trouvent du reste en Institut spécialisé.

le Professeur Bickel a, en 1952, propo-
sé un régime diététique sévere pour li-
miter la toxicité de phénylalaline sur le
tissu cérébral. Cette découverte a pro-
fondément modifié le pronostic & long
terme des phénylcétonuriques pour
autant que le traitement puisse débuter
dans les premiers jours de vie. Il s‘agit,
rappelons-le, d'une prévention et non
d'une possibilité curative. les patients
sont donc astreints & suivre un régime
toute leur vie. Lapplication pratique de
ce régime est difficile & réaliser pour
plusieurs raisons:

— modification compléte du schéma
diététique avec absence de lait, vian-
des, fromages, poissons associés &
des contréles quantitatifs des autres
aliments.

— Nécessité d'utiliser des produits spé-
ciaux riches en acides aminés pour
pourvoir au besoin de croissance d’un
enfant. le go0t de ces préparations est
souvent exécrable et les doses prescri-
tes sont souvent non respectées en pra-
tique.

- Répercussions psychologiques im-
portantes au niveau de |'enfant d’une
part devant le nombre d'inferdits, au ni-
veau des parents d'autre part devant
I'inquiétude persistante d'une éven-
tuelle limitation intellectuelle résiduelle
ou troubles de croissance somatique.
Pour maintenir une croissance harmo-
nieuse, I'enfant dépendra donc unique-
ment de la prise de produits spéciaux
regroupant d'une part les acides ami-
nés nécessaires & la synthése protéi-
que et d'autre part les minéraux tels
que calcium et fer indispensable & leur
croissance.

'administration de ces éléments en de-
hors d'aliments naturels perturbe la ré-
absorption de ces différents produits et
I'on peut comprendre que d'une part,
la prise totale de ces produits soit limi-
tées par le goOt des préparations et
d‘autre part, les modifications de réab-
sorption constituent une étape limitante
et un handicap & long terme pour le
développement de ces enfants.

Université de Liege
laboratoire de biochimie génétique
Dr B. Francois

Une dure réalité pour les
enfants et leurs familles

Certes la proportion des phénylcéto-
nuriques est trés faible (un cas pour
18’000 naissances, 7 en Suisse roman-
de), mais jusqu’d il y a quelques an-
nées, les enfants atteints de cette affec-
tion se trouvaient isolés, marginalisés et
démunis de moyens pour faire face &
un régime alimentaire tr&s sévére et im-
pératif.

Grace au travail de quelques person-
nes, dont le Dr Francois, des parent se
sont regroupés en Belgique et en Fran-
ce notamment pour mettre en commun
leurs difficultés et s'organiser pour trou-
ver des solutions pratiques relatives &
I'achat d'aliments adéquats (fort col-
teux) et si possible variés.

En Suisse romande aussi...

Que l'on habite Bruxelles, Hambourg,
Bordeaux ou Morges, la réalité d'un
enfant phénylcétonurique est la méme:
— régime strict contrdlé en quantité et
en qualité

- risques de succomber & la tentation
d’une friandise

- nombreux interdits

— intégration difficile aux activités ré-
gulieres des autres enfants.

le besoin d'étre écouté, épaulé, con-
seillé, soutenu est le méme chez tous
les parents...

Apres avoir assumé seule son enfant,
une maman de Genéve s'est entiére-
ment mobilisée pour créer en Suisse
une Association de phénylcétonuri-
ques, dont la premiere Assemblée
Générale a eu lieu le 17 mai 1987 &
Thénex/GE. O

Adresses de |’Association de parents d’enfants phénylcétonuriques:

Siege social:

Mrs N. Marty

4-6 Chemin du Midi
1260 Nyon/Switzerland
Tél. 022 61 32 21

Secrétariat:

Mrs B. Fankhauser
Chemin de Prélaz 26
1260 Nyon/Switzerland
Tél. 022 61 09 90

Sur demande de votre part, je puis
vous faire parvenir une liste des pro-
duits hypoprotidiques, pauvres en
phénylalanine et des mélanges d'aci-
des aminés disponibles en Europe.
Cette liste a été établie par I'Unité de
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Diététique du CHUV & lausanne. Elle
comprend les adresses des fournisseurs
et en partie les prix en francs suisses.
Seuls les produits de la marque Apro-
ten sont remboursables par I'Al.
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