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Qu’est-ce que TAMM?

AMM signifie acidémie méthylmalonique.
On prononce a-si-dé-mi mé-til-ma-lo-nik.

C’est une maladie métabolique héréditaire.

Acidémie Méthyl Malonique

LAMM et I'AP sont des
maladies différentes,

mais semblables.
A M M C'est pourquoi on
parle souvent d’elles
ensemble : AMM/AP.
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Qu’est-ce que 'AP?

AP signifie acidémie propionique.
On prononce a-si-dé-mi pro-pi-o-nik.

C’est une maladie métabolique héréditaire.

Acidémie Propionique

LAMM et I'AP sont des
maladies différentes,
mais semblables.
C'est pourquoi on
parle souvent d’elles
ensemble : AMM/AP.

Soutenu par{ UTRICIA atitre de service pour la médecine des maladies métaboliques.
©2020 Nutricia North America. Tous droits réservés. La prise en charge alimentaire de la maladie devrait étre réalisée uniquement sous supervision médicale.




Trop d’acide
méthylmalonique
dans le sang

Trop d’acide
méthylmalonique
dans I'urine
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Trop d’acide
propionique
dans le sang

Trop d’acide
propionique
dans I'urine
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Quels sont les effets de
’TAMM/AP sur le corps?

LAMM/AP affecte la maniéere dont
le corps métabolise les protéines.

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

g

Anabolisme Catabolisme
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Les enzymes fonctionnent comme des ciseaux et contribuent au métabolisme.

Elles décomposent les protéines en éléments plus petits, comme les acides aminés.
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Quels enzymes sont affectés en cas CAMM/AP?

LAMM est provoquée par une carence AP est provoquée par une carence
en I'enzyme nommée métylmalonyl-CoA en I'enzyme nommée propionyl-CoA
mutase (MCM). carboxylase (PCC).
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Que se passe-t-il en cas CAMM/AP?

Notre organisme utilise les enzymes MCM et PCC pour
métaboliser la valine (VAL), la méthionine (MET), I'isoleucine
(ILE), et la thréonine (THR). On dit que ces quatre acides aminés
sont propiogenes.

Un manque de MCM ou de PCC empéche le corps de métaboliser
les acides aminés propiogenes. Cela provoque une accumulation
d’acide méthylmalonique (pour ’AMM) ou d’acide propionique
(pour ’AMM et I'AP) et d’autres substances nocives.

1 Soutenu par rUTR|C|A atitre de service pour la médecine des maladies métaboliques.
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Quels sont les dangers de 'TAMM/AP?

'acide méthylmalonique, I'acide propionique et
d’autres substances peuvent s’accumuler a un niveau
toxique. Cela peut alors entrainer des dommages au
cerveau et éventuellement a d’autres organes comme
les reins, le foie et le coeur. Les bébés et les enfants
peuvent étre affectés de différentes facons.

Avant la prise en charge, les premiers symptomes
peuvent inclure une alimentation insuffisante, des
vomissements, de la somnolence et une respiration
saccadée. Sans prise en charge, certains bébés
peuvent entrer en crise métabolique et méme
tomber dans un coma, ce qui peut entrainer des
|ésions au cerveau.

Une prise en charge rapide peut prévenir les Iésions
au cerveau et les troubles d’apprentissage.

12 Soutenu par rl_ITRICIA atitre de service pour la médecine des maladies métaboliques.
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Comment diagnostique-t-on TAMM/AP?

Lors du dépistage chez le nouveau-né, on préléve quelques gouttes de sang.
'échantillon de sang est ensuite analysé pour certains marqueurs.

Des résultats anormaux peuvent signifier que votre enfant est atteint ' AMM/AP
et votre clinicien ménera alors d’autres tests pour confirmer le diagnostic.
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Pour
I'’AMM . -
seulement Chez certaines personnes atteintes dAMM. é

[enzyme a besoin de vitamine B, aussi nommée
hydroxocobalamine. pour fonctionner correctement.

La vitamine B_ nest pas efficace chez tous les

enfants atteints dAMM. Si la vitamine B, aide. on
[administre en grandes doses par injection. Pour

traitement nécessaire.
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Voici comment la maladie est prise en charge chez beaucoup de patients atteints d’AMM qui ne répondent pas
suffisamment a la vitamine B, et chez les patients atteints d’AP :

1. Un régime alimentaire faible en
protéines complétes
« Evitez les aliments riches en protéines
« Intégrez des aliments faibles en protéines

L/ 2. Une préparation métabolique prescrite par @

votre clinique

3. Suppléments de carnitine

5 Soutenu par (UTRIUA atitre de service pour la médecine des maladies métaboliques.
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Evitez les aliments riches
en protéines

Les aliments riches en protéines sont aussi
riches en acides aminés propiogénes* et

il faut donc les éviter. Cela peut inclure

de la viande, du poisson, des oeufs, du
fromage, du lait, du pain, des pates, des
noix, du soya et du tofu.

* Rappelez-vous que les acides aminés propiogeénes sont la valine (VAL),
la méthionine (MET), l'isoleucine (ILE) et la thréonine (THR).
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Intégrez des aliments faibles en protéines

Les aliments qui contiennent
naturellement peu de protéines
contiennent de petites quantités
d’acides aminés propiogénes* pouvant
étre utilisés en quantités normales.

|Is comprennent plusieurs fruits
et [égumes ainsi que des aliments
spéciaux faibles en protéines.

|Is offrent :
e Une source importante d’énergie
e Un régime alimentaire varié

* Rappelez-vous que les acides aminés propiogénes sont la valine (VAL),
la méthionine (MET), I'isoleucine (ILE) et la thréonine (THR).
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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.

|l existe plusieurs livres de cuisine avec
des recettes faibles en protéines. Votre
diététiste pourrait étre en mesure de
vous recommander quelques-uns de
ses livres favoris.
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Nourrir votre bébé avec de
la préparation métabolique

Les acides aminés propiogénes* sont essentiels
au développement normal. Une quantité limitée
et controlée doit étre consommeée tous les jours.

Le lait maternel ou la préparation standard
pour nourrissons fourniront a votre bébé les
acides aminés propiogenes nécessaires avant
I'introduction des aliments solides, qui a lieu
en général autour de 4 a 6 mois.

Votre bébé peut aussi avoir besoin d’'une préparation
métabolique spéciale qui fournit des protéines
sans les acides aminés propiogénes.

Votre diététiste déterminera la quantité de
lait maternel ou de préparation standard pour . ‘
nourrissons et de protéines compléetes a donner. g

* Rappelez-vous que les acides aminés propiogenes sont la valine (VAL), / r \
la méthionine (MET), I'isoleucine (ILE) et |a thréonine (THR).
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Préparation métabolique sans acides aminés propiogenes™

La préparation métabolique est essentielle pour
combler les besoins nutritionnels de plusieurs
bébés atteints dAMM/AP.

Tout comme le lait maternel et la préparation
standard pour nourrissons, la préparation

métabolique contient des glucides, des lipides, PREPARATION
METABOLIQUE

des vitamines, des minéraux et des protéines
sous forme d’acides aminés sans acides
aminés propiogenes.

La préparation métabolique ainsi que

la quantité prescrite de protéines completes
permettent a votre bébé d’obtenir tous les
nutriments dont il ou elle a besoin pour grandir.

* Rappelez-vous que les acides aminés propiogeénes sont la valine (VAL),
la méthionine (MET), l'isoleucine (ILE) et la thréonine (THR).
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Le suivi de la quantité
de protéines

Quand votre bébé commencera a manger
des aliments solides, votre clinique travaillera
avec vous pour faire le suivi des protéines
completes provenant des aliments afin

de limiter son apport en acides aminés
propiogenes®.

Les aliments sont généralement pesés ou
mesurés a I'aide de mesures de cuisine (1
tasse, 1 cuillére a table, etc.) pour connaitre
la quantité de protéines qu’ils contiennent.

Votre clinique peut vous aider a trouver
les meilleurs outils pour mesurer la teneur
en protéines des aliments.

* Rappelez-vous que les acides aminés propiogenes sont la valine (VAL),
la méthionine (MET), l'isoleucine (ILE) et la thréonine (THR).
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Analyses de sang et durine pour mesurer les 3L
quantités dacides aminés. dacide méthylmalonique e
et/ou dacide propionique. de carnitine et dautres

nutriments @
——
Mesure de la taille et du poids N

La médication et le régime alimentaire seront 2
adaptés selon la croissance et les analyses de sang

Examens du développement

Dautres tests pour sassurer que votre bébé reste
en santé =)
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Crise métabolique

Une « crise métabolique » peut
survenir en cas d’accumulation d’acide
méthylmalonique et/ou propionique
et d’autres substances toxiques.

Elles sont souvent dues aux infections
ou virus infantiles provoquant de la fievre,
une diarrhée et des vomissements.

Il est important de prendre en charge
les crises métaboliques rapidement et
correctement.
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Comment TAMM/AP est-elle prise en charge durant une maladie?

Lorsque nous sommes malades,

notre corps a besoin de plus d’énergie.
Il commencera a métaboliser les
protéines des cellules, un phénomeéne
appelé le catabolisme. Cela entrainera
une accumulation rapide d’acide
méthylmalonique et/ou d’acide
propionique et d’autres substances
nocives et provoquera une crise
métabolique.

Il est extrémement important de
commencer le protocole d’urgence

que votre équipe spécialisée de gestion
des maladies métaboliques a créé pour
vous et communiquez avec votre
clinique immédiatement.

24 r L . R . . .
Soutenu par{ UTRICIA atitre de service pour la médecine des maladies métaboliques.
©2020 Nutricia North America. Tous droits réservés. La prise en charge alimentaire de la maladie devrait étre réalisée uniquement sous supervision médicale.




Suivez toujours les instructions de votre équipe médicale.

Communiquez avec votre équipe médicale dés les premiers signes
de maladie. Elle pourrait vous demander de -

Ol
Couper (ou réduire de facon significative) toutes . iﬁ

les sources de protéines solides et liquides

,/ Passer au protocole durgence : ceci peut inclure .-
la préparation métabolique et le glucose

/ Continuer les suppléments de carnitine comme pescrit
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Suivez toujours les instructions de votre équipe médicale.

«” Consommer les quantités totales de la
préparation durgence comme prescrit

 Siles symptomes persistent ou si vous vous
inquiétez. allez immédiatement & [hapital

v Mettez régulierement votre équipe spécialisée
de gestion des maladies métaboliques au
courant des derniers développements
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Il est essentiel de communiquer immédiatement
avec votre équipe spécialisée de gestion des maladies

métaboliques si votre enfant tombe malade.
L

Suivez leurs instructions rapidement et sans délai.
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Les humains possédent des chromosomes composés dADN.

Les génes sont des morceaux dADN qui contiennent les instructions génétiques.
Chaque chromosome peut contenir plusieurs milliers de génes.

Le mot mutation signifie quil sest produit une modification ou une erreur
dans les instructions génétiques.

Nous héritons de chromosomes particuliers de lovule de notre mére et du
spermatozoide de notre pére.

Les génes de ces chromosomes contiennent les instructions qui déterminent nos
caractéristiques. Ces derniéres sont une combinaison de celles de nos parents.
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LAMM/AP est une maladie héréditaire. Rien naurait pu étre fait
pour prévenir la transmission de [AMM/AP & lenfant.

& Nous avons tous une paire de genes qui forme fenzyme MCM (pour
[AMM) et Tenzyme PCC (pour [AP). Chez les enfants atteints dAMM
ou dAP. ces genes sont défectueux. Ces enfants ont hérité dun géne
défectueux de chaque parent.

Les parents denfants atteints JAMM/AP sont porteurs de la maladie.

t\‘/
& Les porteurs ne sont pas atteints dAMM/AP. car [autre géne de
cette paire fonctionne correctement.
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Autosomique récessive - combinaisons possibles

Probabilités pour chaque enfant quand les deux parents sont porteurs

Pére Mére
porteur porteuse

' Géne non défectueux

Gene défectueux

AR

Non atteint Porteur Porteur Atteint
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Quand les deux parents sont porteurs. d chaque nouvelle
grossesse. le risque pour le bébé est le suivant

Probabilité
de25%

(1sur4)

que le bébé soit
atteint JAMM/AP
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LAMM et AP sont des maladies métaboliques héréditaires qui peuvent entrainer
de graves problémes médicaux.

LAMM/AP est prise en charge sous supervision médicale avec -
- Des injections de vitamine B]2 pour certains enfants atteints dAMM
- Une alimentation faible en protéines. une préparation métabolique.
de la carnitine et une bonne prise en charge de la maladie (pour les
enfants atteints dAP et plusieurs enfants atteints dAMM)

Des tests en laboratoire réguliers sont essentiels pour évaluer le besoin dune
modification de la prise en charge.

En cas de maladie. il est extrémement important de commencer rapidement les
apports nutritifs durgence selon les directives. sans retarder la prise en charge.
|l est important de communiquer avec votre équipe spécialisée de gestion des
maladies métaboliques régulierement pour prévenir une crise métabolique.
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« Avez toujours suffisamment de produits alimentaires
spécialisés et de préparation métabolique non périmés.

' Assurez-vous de toujours donner la bonne quantité de
préparation métabolique selon les directives de votre clinique
de santé métabolique et ayez en main vos produits
alimentaires durgence et votre protocole durgence écrit.

Et noubliez pas de toujours suivre les recommandations de
< Yotre équipe spécialisée de gestion des maladies métaboliques
~~~_ pour donner 4 votre enfant les meilleures chances de se
développer et de grandir normalement.
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Intervenants (coordonnées)
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Notes

35

Soutenu par (;_ITRICIA atitre de service pour la médecine des maladies métaboliques.
©2020 Nutricia North America. Tous droits réservés. La prise en charge alimentaire de la maladie devrait étre réalisée uniquement sous supervision médicale.




Qo
TEMPLE 7

Guides d’apprentissage pour les parents
d’enfants atteints de maladies métaboliques

BIMDG “
British Inherited Metabolic Diseases Group

Pour plus d’'outils éducatifs, visitez le MedicalFood.com
(site web en anglais seulement)

BASE SUR LES DOCUMENTS TEMPLES ORIGINAUX
REDIGES PAR BURGARD ET WENDEL
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