Phénylcétonurie

Fiche d’Information

A propos de la phénylcétonurie

e La phénylcétonurie (PCU) est une maladie métabolique héréditaire et rare dont les effets sont
néfastes pour le cerveau et qui, au Canada, touche environ 1 enfant sur 12 000 a 15 000
naissances '

e La PCU se produit quand le corps est incapable de métaboliser la phénylalanine, ou « Phe »,
un acide aminé essentiel que I'on retrouve dans les protéines alimentaires "

e Chez les phénylcétonuriques, on a identifié plus de 500 mutations du géne responsable de la
phénylalanine hydroxylase (PAH), ’enzyme qui transforme la phénylalanine dans le foie ™

e Ces mutations entrainent une carence de PAH qui cause une accumulation de Phe dans le
sang et le cerveau a des niveaux toxiques "

o S'ils ne sont pas traités, les symptomes de la PCU peuvent aller de légers troubles cognitifs a
une profonde déficience intellectuelle et  I'épilepsie

Diagnostic

e La PCU est reconnue comme étant la premiere maladie a étre universellement comprise dans
les programmes de dépistage néonatal — c’est une procédure simple réalisée par une prise de
sang sur papier buvard

e On pique le talon du nouveau-né pour prélever quelques gouttes de sang et I'échantillon est
envoyé a un laboratoire spécialisé pour dépister certaines maladies rares

e L’ensemble des provinces et des territoires offrent un dépistage néonatal qui permet de
déterminer si un enfant est né avec la PCU *

e Quand un diagnostic de PCU est posé, il est essentiel pour le développement et les fonctions
cérébrales de I'enfant que les soins et les traitements appropriés débutent immédiatement et
soient maintenus tout au long de sa vie

Traitement

e Pendant plusieurs décennies, le seul traitement pour cette maladie dont les effets sont nocifs
pour le cerveau a été I'adhésion a vie a un régime hypoprotéiné excessivement restrictif, qui
s’appuie sur des formules synthétiques et des produits alimentaires thérapeutiques “

e Le régime pour la PCU est végétalien et restreint énormément les aliments protéinés naturels
riches en Phe; la plupart des personnes phénylcétonuriques ne peuvent donc pas manger des
aliments tels que la viande, les ceufs, les noix, les haricots, le lait et le fromage i

e Les patients traités uniquement par un régime restrictif pauvre en Phe peuvent en constater
des avantages cliniques, mais il est démontré que le lourd fardeau de la maladie existe tout de

méme "



e Pour un phénycétonurique, I'adhésion a vie a un régime pauvre en Phe composé
essentiellement de produits alimentaires thérapeutiques est extrémement difficile car la
planification nécessaire pour atteindre des taux sanguins de Phe acceptables est tres
complexe et nécéssite beaucoup de temps; le choix de produits alimentaires est limité, et ces
produits sont coliteux et pas nécessairement savoureux "

e Les patients qui éprouvent de la difficulté a contréler leur taux de Phe de maniere adéquate
éprouvent souvent des troubles neurocognitifs qui peuvent avoir des répercussions
psychosociales *

e Les personnes phénylcétonuriques doivent étre suivies de prées par des professionnels de la
santé, tels que des nutritionnistes, des médecins, des conseillers en génétique, des
psychologues, des infirmiéres et des travailleurs sociaux

o |l a été démontré qu'il existe un besoin clinique pour des traitements autres que le régime
pour contréler la PCU, car les résultats du traitement strictement diététique ne sont pas
optimaux d’un point de vue clinique *

e  Kuvan (saproptérine), approuvé par Santé Canada en avril 2010, est la premiére et 'unique
thérapie pharmacologique dont on a démontré |'efficacité a faire baisser le taux sanguin de
Phe chez les patients atteints de PCU quand la prise de ce médicament est associée a un
régime pauvre en Phe*

e Selon la province, I'accessibilité a un traitement pharmacologique de la PCU couvert par un
programme provincial d’assurance-médicaments est variée

Symptoémes

e Des études ont montré que jusqu'a 79 pour cent des patients atteints de PCU, selon leur age,
pourraient avoir des concentrations de phénylalanine dans le sang au-dessus des limites
recommandées '

e Malgré qu’ils soient mis sur le régime trés t6t dans leur vie et qu’ils ne I'abandonnent pas, les
enfants et les adultes phénylcétonuriques traités uniquement par diéte peuvent tout de
méme éprouver des symptomes cognitifs, ainsi que des troubles émotifs et comportementaux
— notamment des troubles de fonctions exécutives, un déficit de I'attention et une réduction
de la vitesse de traitement *"

e Chez les enfants, les adolescents et les adultes atteints de PCU et traités par uniquement par
régime, on a observé des carences en vitamines B6 et B12 de méme que des déséquilibres

dans la formation des os "
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