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Prise en charge spécifique pour chaque
type de maladie, en particulier dans les
situations d’urgence

Les maladies héréditaires du métabolisme sont tres nombreuses et nécessitent une
prise en charge spécifique, particulierement en cas de situation d’urgence.
Des traitements rapides et spécifigues diminuent la sévérité de la décompensation

48 Protocoles d’urgence rédigés

38 concernent des maladies et 10 des

symptémes pouvant évoquer des MHM.

Ces protocoles sont au format A4 recto-verso,
avec un design et un plan constant :

* bilan clinique et biologique d'urgence,

Mai 2023

DEFICITS DU CYCLE DE I'UREE

[Déficits en OTC, CPS, dtrullinémis de type 1, acidurie arginino-succinique, défidt en arginase, syndrome HHH)

Patient prioritaire : ne doit pas attendre aux urgences

En cas de fievre, vomissements, diarrhee, situation de jedns
Risque de coma hyperammoniémigue

Ne pas attendre les signes de décompensation, débuter systématiquement la

prise en charge ci-dessous
1 BILAM EN URGEMCE

= Ammoniémie, bilan hepatique, TP, ionogramme, ghycémie, G0E, lactate. Bilan selon maladie intercurrente déclenchante. Me doit pas
E retarder |la perfusion.

2 TRAITEMENT A METTRE EN PLACE EN URGENCE, sans attendre les résultats du bilan

& A. Prise en charge systématigue
E *PAS d'acides amines [V ni de protéines per os: arrét de Falimentation ou
= *Perfusion & base de serum glucose G10% avec des apports d'Electrolytes standards® (pas de G10 pur)

alimentation hypoprotidique spécifique

et/ou préviennent d’autres complications mais les professionnels de santé des ° traitement a débuter en urgence, e ————————————
services d’urgence ne sont pas nécessairement familiers avec la prise en charge de ° orientation en fonction de la gravité des j| o | s | g | gt | g |t
. TN . . Lipides 20% zm ]h D'ia,muk] Uf: i ﬂim” i 500m
toutes ces maladies rares. Pour cela la filiere G2M a mis en place des protocoles signes, ;.._,,r.,.,m.,n-.qm,E-,.,mr,,.,eGi.,fimm.,m.raLif"dLm.md.simfifi?m@uﬁ'mw’;ﬁ.mm T
d’urgence. * surveillance sous traitement, e e et F;’mm T T pince de s pertusion, éghme durgence an maion ks

i entérale continue sur sonde nasogastrique ou gastrostomie (préparation connue des par EI‘I‘ESJE| n feuille digtstique)

E *Poursuivre |2 traitement habitwel par -
“Benzoate de sodium (PO ou 1V s5i vomissement ou signes neurclogiques) - 100 & "Iﬂﬂmg,l"kgj'j 5 dépasser 125/24h
“etfouw Ammonaps”, Ravicti®, Pheburane® PO u 'quement - 100 3 400 meke/j chacun, sans d 'pa_r.ser 16g/24h

*  physiopathologie,

=> Mise en place de protocoles standardisés courts pour fournir aux professionnels * circonstances d risque de simlif:’ehil“;ﬁé?.i‘;':f':':;:i::’;:f;5...:;1,.3":2.a:;“ﬂniém.‘:?if.‘afméml > 00pemit -
, . . . . . . 7 . E *Benzoate de sodium [V continu : Dél:rulter par une dose de charge 250 mg/kg sur 2 heures (Max Bg s ur 1!1] puis 250 3 500 mg/kg/24h
de santé des conseils tres pratiques pour la prise en charge aigué des enfants ou des décompensation, e 1) 70 o S o e o e ], e n ol i e o e |
. . . . . 1 . . . . i #. Possible hypokaliémie en cas d'acidurie argino-succinigue. Ex. crampes, fasciculations musculaires, trismus, iléus paralytigue fine.
adultes atteints de MHM et qui ont besoin de soins d’urgence * aide pour l'administration pratique des 3 " SIGNES DE GRAVITEL Avisransfert enréanimtion === B
traitements, Zﬁfﬁé‘ﬁ;‘i?;‘;';i%"ﬁ!“mf“.ﬂ::T}iﬁiﬁﬁfﬁ;ﬂ‘iiﬁiiﬁwu b
1 I I A I £ e I“Euﬂi:ta::::nf;:::;:e;:rm 1) [arrét du benzoate et du phénylbutyrate], de préférence sur KTC, max 1 EMERT T
’ CO nt re B I n d I Cat I O n S m e d I Ca m e nte u S e S’ :E::s Pan;?tet;l:_mh:isl:t:litéﬂéﬂge charge complémentaire d'hinﬁinaps?izmﬂkg Per Os [rrmﬂlﬂg]_ = E'- L du
M - th d *  conseils pour chirurgie/anesthésie Conenier b e (e & e i) o marer e s gl s s (o S e
e O e 7 physiclogique (NaCl 0,9%) en Y du sérum giucn:xs;_’l pour un apport total de i_.:ulfm*ﬁ; Surface Corporelle = (4 Jrg;‘-f- 71/ (P +50)
® CO O rd O n n e e S d u Ce nt re . :En a:ér:'.-rr.irnuﬁan : Mesures de ne-umpmt-a.?frr'clrr et {'urte c-:[ntrE-JESACEGE S
Arginine chlorhydrate |V (seulement si per os impossible): 250 me/kg/24h (Max 122/24h) — |! contre-indique si deficit en e

]

i

H arginase).
| SURVEILLANCE

= sContréle du bilan (MH3, TP, iono) - 3 H4 si NH3=100 pmol/L [puis réévaluation), 3 He ou H12 si NH3<100 pmol/L selon comtexte
& hypokaliémis (acidurie argino-succinigue).

i eDextrof/dh: objectifs 1 3 1,82/L. 5i glycémie >2g/L et glycosurie, envisager Iinsuline 0,01U1/kg/h & adapter /h.
! Envisager la réduction d"apports en sucre (25 3 50%) si hyperglycémie persistante malgré une insulinothérapie
£ 30,05 Uljkg/h etfou 'apparition d'une hyperfactatémie > Immol/L o e i

Ce protocole dPurgence st une proposition du groupe de trevsil de la filiere GZWL L'sdaptation de c= protocole est possible sous s respon-

Le projet a été initié par la mise en place d'un groupe multidisciplinaire d'experts en
MHM qui s’est réunit en visioconférence une fois par mois depuis janvier 2020.

n . .
& [vomissements, figvre). Compenser un

Traduction des protocoles
en anglais pour une
utilisation dans les pays
étrangers.

s gt les
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n préparation de la chirurgie, et la poursuivre jusqu'a reprise d'une alimentation correcte |3 voir avec ke

. ATTEMTION ne jamais laisser le patient 3 jeun sans perfusion. Appliquer le protocole d'w rgnneaw_-cl perﬁ.lsmnci-
“ dessus

service referentl

¢ AIDE POUR L"ADMINISTRATION PRATIOQUE DES MEDICAMENTS :

i ® BENZOATE DE SODIUM IV : [Benzoate de sodium AP-HF 1g-10ml] ; ampoule 1g=10mil, 3 diluer volume 3 volume dans du G10%.
i Contient 7 mEq de sedium par gramme de benzoate. Statut = préparation hospitaliére.

¢ © AMMONUL®: Recommandé sur voie centrale. Utiliser un filtre 0,22pm. Flacon 50mL=5g de benzoate de sodium et 5g de phénylacétate
» de sodium. Dilution dans du G10% pour obtenir une concentration de 10mg/mL. Contient 13,3 mEq de sodium powr 10 mL de produit.
: Disponible en urgence. Statut d'autcrisation d'accés compassionnel (AAC =ex-ATU nominative).

: ° ARGININE IV (seulement si administration orale ou

QR-code  ajouté  sur
J : *Dosage a 6,25 % [Arginine (chlorfvydrate) AP-HP 6,25%] : possible sur VVP. Statut: préparation hospitaliére, pas d'AAC
h t I ' *Dosage a 21 % [L-Arginine hydrochlorid 21 % B.BRAUN] : sur KTC. Diluer dans G5% ou sérum phy pour obtenir une concentration
C a q u e p ro O CO e u rge n C e ! inférieure 3 100 mg/ml en arginine. Statut d'autorisation d'accés compassionnel [AAC =ex-ATU nominative).
E AIDE POUR LE REGIME:
H d /) 4 d i - 5i exceptionnellement un biberon/repas mangue lors d'une hospitalisation - donner un repas d'urgence sans protéine (pdtes hypoprotidiques, pain
q u I p e r m et a C C e e r : hypoprotdique avec beurre et confiture) ou si biberon : FFD1* / Energivit®: 1 cuillére mesure pour 30 mL d'eau (0,7 Koal/mi)
: - 5i la composition du régime durgence en continu n'est pas connue © prégarar une solution socalorique avec [100s de PFDM® ou Energivit® ou Duocal
d i recte m e nt é |)O n g | et : ® + a30ml d'sau] ou [30g de maltodestridine + 20ml d'huile + 425 ml d'eau] - préparations équivalentes S00mi=500kcal, ajuster Fapport total aux
« urgences » du site
I nte r n et La nwit, s=ule les équipes medicales peuvent appeler pour des situations d'urgence et seulement si le certificat d'urgence n'est pas compris ou si
I'atat clinique ou le resultat du bilan sont inguietants. Anticper les appels avant la nuit autant qua possible.

ARR

Groupe de travail

Pédiatres et médecins adultes, biologistes, @E]
diététiciens, pharmacien, coordinateurs de AR
mission scientifique, membres d’associations S BT
de patients @R

; ¥l '
Retrouver la rubrigue entérale impossible) -

Urgence du site GZM

40experts

Impliqués dans le groupe
de travail d’urgence

Les numeras o astreinte teléphoniquea pour les urgences metaboliques de -

NUMEROS ET MEDECINS REFERENTS
patiant.

Certificat remis le oir

i besgins du patient. A revair 3 heures ouvrables avec une diététicienns, notamment pour les apports calciques et ioniques (Ma, K...).
Les questions de secrétariat se traient via le secrétariat medical en semaine ou par un e-mail adressé au meédecin metabolicien référent du

Le contenu de chaque protocole d'urgence a été basé sur des avis d'experts,
I'expérience de soins acquise au sein du réseau de la filiere G2M et une recherche
bibliographique. Avant validation, les protocoles ont été revus par tous les centres de
référence et de compétence francais, par des collegues d'autres spécialités si - ‘
nécessaire, par des médecins des services d'urgence et de réanimation et par des | B> : ¢
associations de patients.
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Ces protocoles sont accessibles tres facilement depuis un onglet
dédié sur la page d’accueil du site internet
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Meéthode d’élaboration d’un protocole d’urgence :

Protocole d'urgence -
Homocystinurie

& Télécharger

Protocole d'urgence -
Phénylcétonurie (PCU)

& Télécharger

Relecture par les centres
maladies rares de la filiere
et associations de patients

Mise en ligne sur le
site de la filiere G2M
www.filiere-g2m.fr

Relectures par le groupe
de travail « urgence » G2M

Relecture par des urgentistes,
des réanimateurs néo-natal ou
d’autres spécialités

Conclusion

Ces protocoles ont de multiples répercussions positives sur les soins aux patients et sur le travail des
soignants.

Médecins dans les services Patients
d’urgence

Des informations courtes et claires

Premiere version
réalisée par un
clinicien expert

Médecins spécialisés
dans les MHM

Limitation des appels de nuit

Traduction des
protocoles en
anglais

Facilement disponible

Imprimable et facilement
communicable aux secours

Des conseils tres pratiques

Documents facilement
partageables avec les services
d’urgence

Consultez et teléchargez les

protocoles urgence sur : — Gain de temps

— Melilleure gestion des urgences —> Prise en charge rapide du

— Normalisation des pratiques patient

http://www. f|||ere-g2m fr/urgences,,

N

La filiere communique sur ces certificats aupres des services d’urgence et de réanimation et a leurs sociétés
savantes par des journées, des webinars et |a présence a des congres.
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