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Introduction

Prise en charge spécifique pour chaque 
type de maladie, en particulier dans les 

situations d’urgence

Les maladies héréditaires du métabolisme sont très nombreuses et nécessitent une
prise en charge spécifique, particulièrement en cas de situation d’urgence.
Des traitements rapides et spécifiques diminuent la sévérité de la décompensation
et/ou préviennent d’autres complications mais les professionnels de santé des
services d’urgence ne sont pas nécessairement familiers avec la prise en charge de
toutes ces maladies rares. Pour cela la filière G2M a mis en place des protocoles
d’urgence.

=> Mise en place de protocoles standardisés courts pour fournir aux professionnels
de santé des conseils très pratiques pour la prise en charge aiguë des enfants ou des
adultes atteints de MHM et qui ont besoin de soins d’urgence

Maladies 
héréditaires du métabolisme (MHM)

Méthode
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.

Impliqués dans le groupe 
de travail d’urgence

40experts

Le contenu de chaque protocole d'urgence a été basé sur des avis d'experts,
l'expérience de soins acquise au sein du réseau de la filière G2M et une recherche
bibliographique. Avant validation, les protocoles ont été revus par tous les centres de
référence et de compétence français, par des collègues d'autres spécialités si
nécessaire, par des médecins des services d'urgence et de réanimation et par des
associations de patients.

Pédiatres et médecins adultes, biologistes, 
diététiciens, pharmacien, coordinateurs de 

mission scientifique, membres d’associations 
de patients

Groupe de travail

Résultats

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

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

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

Traduction des 
protocoles en 
anglais

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

Première version 
réalisée par un 
clinicien expert

Relectures par le groupe 
de travail « urgence » G2M

Médecins spécialisés 
dans les MHM

Limitation des appels de nuit 

Documents facilement 
partageables avec les services 
d’urgence

Des informations courtes et claires

Des conseils très pratiques

Gain de temps
Meilleure gestion des urgences

Médecins dans les services 
d’urgence

Facilement disponible

Imprimable et facilement 
communicable aux secours

Patients

Consultez et téléchargez les 
protocoles urgence sur :

http://www.filiere-g2m.fr/urgences
2

Ces protocoles sont accessibles très facilement depuis un onglet 
dédié sur la page d’accueil du site internet

48 Protocoles d’urgence rédigés 

QR-code ajouté sur
chaque protocole urgence
qui permet d’accéder
directement à l’onglet
« urgences » du site
internet

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

• bilan clinique et biologique d'urgence,
• traitement à débuter en urgence,
• orientation en fonction de la gravité des

signes,
• surveillance sous traitement,
• physiopathologie,
• circonstances à risque de

décompensation,
• aide pour l'administration pratique des

traitements,
• contre-indications médicamenteuses,
• conseils pour chirurgie/anesthésie
• coordonnées du centre.

38 concernent des maladies et 10 des
symptômes pouvant évoquer des MHM.

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

Méthode d’élaboration d’un protocole d’urgence : 

Exemple de protocole d’urgence : 

Normalisation des pratiques

Prise en charge rapide du
patient

La filière communique sur ces certificats auprès des services d’urgence et de réanimation et à leurs sociétés 
savantes par des journées, des webinars et la présence à des congrès.

Scannez-moi


