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HCU signifie homocystinurie.
On prononce ho-mo-sis-ti-nu-rie.

C’est une maladie métabolique héréditaire.

Homo = cystin urie

HCU
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dans l'urine
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L'HCU affecte la maniere dont le corps
meétabolise les protéines.

On trouve des protéines dans notre
corps et dans plusieurs aliments.
Lorganisme a besoin de protéines pour
croitre et se réparer.
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Les protéines sont des chaines composées de petites unités nommees acides aminés.
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Le métabolisme deésigne les processus qui ont lieu dans les cellules de I'organisme.

S

Anabolisme Catabolisme
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Les enzymes fonctionnent comme des ciseaux et contribuent au métabolisme.
Elles décomposent les protéines en éléements plus petits, comme les acides aminés.
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LHCU est provoguée par une carence en 'enzyme
nommee cystathionine béta-synthase (CBS).

Cela rend I'organisme incapable de métaboliser
un acide aminé nommé meéthionine (MET). Cela
provogque une accumulation nocive de méthionine
et d'une autre substance nommeée homocysteine
(HCY) dans le sang.
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Lors du dépistage chez le nouveau-né, on préleve quelques gouttes de sang.
Léchantillon de sang est ensuite analysé.

Un taux élevé de méthionine lors du dépistage chez le nouveau-né peut signifier
gue votre enfant est atteint d’HCU et votre clinicien ménera alors d’autres tests
pour confirmer le diagnostic.
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Chez certaines personnes atteintes d’'HCU, I'enzy
a besoin d'acide folique et deavigami
nommeée pyridoxine, pour fonctionner c

La vitamipai@e I'enzyme a mieux fonctionner et,

Si tout se passe bien, des suppléments co
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Si les suppléments de utarsufgsBnt pas, 'HCU est
prise en charge comme suit :

1. Un régime alimentaire faible ey
v Evitez les aliments riches e
v Intégrez des aliments faibles ¢

2. Une préparation métabolique presc
par votre clinique

I
3. Lorsque recommande, des supplémeeé
de cystine (un acide aminé) peuvent € €Cess:
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D’autres formes de prise en charge qui pe
utilisees sont :

v Un médicament nommeé béta'l'nel

peut réduire la quantité d’homoc
le sang

v Suppléments d’acide folique, ga
et de vitamjne B
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Les aliments riches en protéines sont
aussi riches en méthionine et il faut
donc les éviter. On parle ici entre autres
de laviande, du poisson, des ceufs, du
fromage, du lait, du pain, des pates, des
noix, du soya et du tofu.
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Ce sont des aliments qui contiennent "
une petite quantité de méthionine et
qui peuvent étre utilisés en quantités |
normales.

lls comprennent plusieurs fruits ’ S l (o
g o . VIS

et légumes ainsi que des aliments ‘@

<@

speciaux faibles en proteines.

lIs offrent :
» Une source importante d’énergie
* Un régime alimentaire varié
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La cuisine faible en
protéines

Vous pouvez préparer pour votre
enfant des repas faibles en protéines
qui seront alléchants et bons au godt.

Il existe plusieurs livres de cuisine
avec des recettes faibles en protéines.
Votre diététiste pourrait étre en
mesure de vous recommander
guelques-uns de ses livres favoris.
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La méthionine est essentielle au développement normal.
Une quantité limitée et contrdlée doit donc étre prise
tous les jours.

Le lait maternel ou la preparation standard pour
nourrissons fourniront a votre bébé la méthionine
nécessaire avant I'introduction des aliments solides,
qui a lieu en général autour de 4 a 6 mois.

Votre bébé aura aussi besoin d’'une préparation
métabolique spéciale qui fournit des protéines sans
méthionine.

Votre diététiste determinera la quantité de
lait maternel ou de préparation standard pour
nourrissons et de protéines completes a donner.
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m
La préparation metabolique sans O<=V

meéthionine est essentielle pour

combler les besoins nutritionnels

de votre bébe.

Tout comme le lait maternel et la gl

préparation standard pour nourrissons,
la préparation métabolique contient

des glucides, des lipides, des vitamines,
des minéraux et des protéines sous
forme d’acides aminés sans méthionine.

La préparation meétabolique ainsi que
la quantité prescrite de méthionine
permettent a votre bébé d'obtenir tous
les nutriments dont il ou elle a besoin
pour grandir.
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Quand votre bébé commencera a
manger des aliments solides, la clinique
travaillera avec vous pour vérifier la
consommation de méthionine.

Il faut peser les aliments ou les mesurer
a I'aide de mesures de cuisine (1 tasse,
1 cuillere a table, etc.) pour connaitre

la quantité de méthionine qu’ils
contiennent.

Votre clinique peut vous aider a trouver
les meilleurs outils pour mesurer la
teneur en méthionine des aliments.
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Analyses sanguines pour les
methionine, d’homocysteine e Cyall

La taille et le poids sont mes N

(2
Le regime alimentaire sera adD
la croissance et les analyses

Examen du développement .é
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Les humains possedent des chromosomes composeés d’

o

Les genes sont des morceaux d’ADN qui contiennent leg
genétiques. Chaque chromosome peut contenir plusieu

vy
1000
WY

Le mot mutation signifie qu’il s’est produit une modificatis
dans les instructions géneétiques.

Nous héeritons de chromosomes particuliers de I'ovule d¢
spermatozoide de notre pere.

Les genes de ces chromosomes contiennent les instructio
caractéristiques. Ces derniéeres sont une combinaison de

O
®
©)
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L'HCU est une maladie héreditaire. Rien n’s
pour prévenir la transmission de 'HCU a I'e

Nous avons tous une paire de genes qui for
cystathionine béta-synthase. Chez les enfan
ces deux genes sont defectueux. Ces enfant
gene d’HCU défectueux de chague parent.

Les parents d’enfants atteints d’HCU sont port

Les porteurs ne sont pas atteints d'HCU, ca
cette paire fonctionne correctement.
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Autosomique récessive — combinaisons possibles

Probabilités pour chaque enfant quand les deux pa

Peéere Meére
porteur porteuse

‘ Géne non défectueux

/ M\ Geéne défectueux

Non atteint Porteur Porteur Atteint
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Quand les deux parents soncpagearsgavelle
gressegkerisque pour le bébé est le suivant :

int Probabilité
de 50 %
(2 sur 4)
Probabilité aue le bébé soit porteur d’HCU
de 25 %
(1 sur 4)

que le bébé soit
atteint ’'HCU

Soutenu par a titre de service pour la médecine des maladies métaboliques

© 2019 Nutricia North America La prise en charge alimentaire de la maladie devrait étre réalisée uniquement sous supervision médicale.




v I;vv-];v 1tbv

© 2019 Nutricia North America

v

v

~

u;|[;mbu

L’'HCU est une maladie métabolique héréditaire grave qui peut entra
guand elle n’est pas prise en charge.

On peut empécher I'apparition de dommages avec Soit :
* De la vitamiipeeB de 50 % des enfants)

* Un régime alimentaire faible en protéines avec une préparation
métabolique spécialisée

Suivez toujours les recommandations de votre équipe spécialisée de
métaboliques pour donner a votre enfant les meilleures chances de s
normalement.

La prise en charge devrait aussi prévenir les complications a long te
‘amincissement des 0s), les caillots sanguins et les accidents vascul

La prise en charge commencée vers la fin de I'enfance ne peut pas {
problemes qui existent déja, mais elle peut permettre d’éviter des ca
potentiellement mortels.
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Ayez toujours suffisamment de produits alim¢
spécialises et de médicaments non périmes.

Vos produits alimentaires spécialises et votre
metaboligue sans methionine sont prescrits
de santé metabolique.

Il est important de rester hydraté(e), surtout e
maladie, et d’éviter un mode de vie sédentai
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