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Madame, Mademoiselle,

Vous étes traitée depuis votre petite enfance pour

une phénylcétonurie. Vous désirez avoir un bébé maintenant ou
dans quelques années. Il est important que vous soyez informée
des conséquences éventuelles de votre maladie sur votre enfant et
que vous puissiez prendre les mesures préventives indispensables.

Cette brochure a pour objet de vous rappeler certains éléments
dont vous avez sans doute déja eu connaissance afin que vous
puissiez envisager sereinement votre grossesse. Les informations
qui y sont apportées ne peuvent suffire a prendre en charge
votre régime toute seule. Vous devrez étre suivie par un médecin

spécialiste de la PCU.

Les équipes médicales responsables du dépistage et du traitement
de la phénylcétonurie sont i votre disposition pour répondre
a vos questions. N hésitez pas a les contacter.

Le Président de TAFDPHE*

*LAssociation Frangaise pour le Dépistage et la Prévention des Handicaps de I'Enfant (AFDPHE)

est chargée par les pouvoirs publics de mettre en ceuvre i la naissance le dépistage de quatre maladies
(phénylcéronurie, hypothyroidie congénitale, hyperplasie congénitale des surrénales, mucoviscidose)

et chez les nouveau-nés & risque celui de la drépanocytose. Ces programmes de dépistage sont entiérement
[financés par [Assurance Maladie.




QUeST-c€ que

aQue

Rappels de quelques notions

sur la phénylcétonurie

LA PhéNYLcETONUrE ?

La phénylcétonurie (PCU) est une maladie liée a une incapacité
partielle ou totale de l’organisme a transformer la phénylalanine
en ses produits dérivés.

La phénylalanine est présente dans toutes les protéines, qui sont
elles-mémes les constituants principaux des aliments d’origine
animale (viande, poisson, ceufs, lait...) et en moindre quantité

de certains aliments d’origine végétale. Toutes les protéines
contiennent environ 5 % de phénylalanine (soit 5 g pour 100 g

de protéines).

Les protéines que nous mangeons sont digérées et transformées
en produits nécessaires au maintien en bon état de notre corps :
croissance, renouvellement des tissus et production d’énergie.

Chez la personne ayant une phénylcétonurie, la transformation
de la phénylalanine, contenue dans les protéines consommées,
ne se fait pas ou se fait insuffisamment.
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NoN TransSform

La phénylalanine non utilisée s’accumule dans le sang.
Le taux de phénylalanine devient trop élevé.

ILen résulte une hyperphénylalaninémie. W i
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QueLLeS SONT

COMMENT

LeS cONSéquUENces p
d@ L2GccumuLQTion
d@ PhENYLOLANINE ?

Chez le nouveau-né phénylcétonurique, la phénylalanine accumulée
dans le sang agit comme un poison qui altére progressivement la
formation de son cerveau apres la naissance, et donc le développement
de son intelligence.

Chez le grand enfant et ’'adulte PCU, une fois le cerveau formé,
’excés de phénylalanine dans le sang est mieux toléré. Néanmoins,
au dela d’un certain seuil, il peut perturber les performances
intellectuelles.

empéchlr LG PhéNYLALANINE
d@ S2GccumuLer ?

Il n’existe pas de médicament permettant de normaliser
la transformation de la phénylalanine.

Pour éviter que la phénylalanine s’éléve dans le sang, la seule
solution est d’en "'manger'' moins.

Pour cette raison, vous avez été mise a un régime alimentaire pauvre
en phénylalanine, dés les premiéres semaines de votre vie. Ce régime
a été par la suite poursuivi pendant toute la période principale de votre
croissance. Il a permis de faire baisser vos taux de phénylalanine et de
vous assurer un développement cérébral normal.

Aujourd’hui, comme toute jeune femme, vous désirez avoir

des enfants. Cela est tout a fait possible. Mais a une condition :
bien prendre conscience des informations données ci-aprés

et des obligations qui en découlent pour une grossesse.




La grossesse chez la femme

phénylcétonurique

QUELS SONT LES eFfFfEeTS dé L2erceS
d@ PhéNYLALANINEG AQNS LE SANg
dé LQ Fémme eNncléinTe

poUr L2eNFONT qQu2@LLE POrTe ?

La phénylalanine est un puissant toxique pour la formation du feetus,
c’est-a-dire du bébé pendant sa formation dans le ventre de sa mére.
Et cela dés le début de la grossesse.

Le bébé est nourri par le sang
de sa mére. Si la phénylalanine
est trop élevée pendant

la grossesse, cela va géner

la bonne formation du cceur,
du cerveau du bébé ainsi

que sa croissance en poids

et en taille.

La femme phénylcétonurique
enceinte sans régime

a donc un grand risque

de donner naissance

a un bébé malformé,

trop petit ou dont Uintelligence
ne se développera pas
normalement.




POUT-ON FQIre AueLAUL choSe pPour
qQuUe MON bébé S€ déveLorPe Lien ?

Oui, fort heureusement. Si, dés la conception, les taux sanguins de
phénylalanine de la future maman sont bien équilibrés, en dessous de 5 mg
pour 100 ml de sang (ou 300 pmoles/l), le bébé est dans les meilleures
conditions pour se développer normalement.

PHE s 5 mg v
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Qu@ doi\S-je
faire ?

Dés que vous désirez débuter
une grossesse, il faut vous
remettre a un régime pauvre

en phénylalanine comme quand
vous étiez enfant.

Il faut faire baisser efficacement
et de facon stable vos taux de
phénylalanine. Et cela, avant
méme de concevoir un enfant
et pendant toute la durée

de la grossesse.

IL faut donc que votre grossesse
soit bien préparée et
programmée.

Pour éviter une grossesse

non désirée ou non préparée,
une contraception efficace est
indispensable dés I’adolescence.
N’hésitez pas a en parler avec
votre médecin habituel.




auy PEUT M12Qider €T me direé
COMMENT £Qire ?

Votre grossesse va nécessiter la collaboration d’une équipe médicale quia
’habitude de la prise en charge des femmes phénylcétonuriques enceintes :
gynéco-obstétricien, pédiatre, diététicienne...

Sivous ne connaissez plus le médecin qui vous suivait quand vous étiez
enfant ou si vous avez déménagé, vous pouvez prendre contact avec

le secrétariat de PAFDPHE (coordonnées en fin de brochure).

Ilvous communiquera les coordonnées du Président de I’Association
Régionale, responsable du dépistage de la PCU dans votre région.

Celui-ci pourra vous indiquer le médecin spécialiste a consulter pour
organiser la prise en charge de votre future grossesse. Votre médecin traitant
peut également vous aider a prendre rendez-vous avec I’équipe spécialisée.
Vous pouvez d’ores-et-déja en parler avec lui.

Prenez contact avec cette équipe dés que vous avez le projet d’avoir un
enfant. Vous serez recue seule, ou mieux avec votre conjoint. L’ensemble
du probléme vous sera expliqué en fonction de votre cas particulier.




L’alimentation avant
et pendant la grossesse

COMMENT

LeS choSeS
Se dérouLeént-
eLLeS én
PraTique ?

La premiére étape consiste
a consulter le pédiatre et la
diététicienne connaissant
bien le probléme de la
phénylcétonurie.

Ils étudieront avec vous

le dossier médical de votre
enfance et vos taux actuels
de phénylalanine.

Ils vous expliqueront

a nouveau les principes

du régime pauvre en
phénylalanine qui permettra
de faire baisser vos taux
sanguins de phénylalanine.
Si les détails de ce régime
varient d’une femme a
l’autre, les principes restent
toujours les mémes.

Plusieurs consultations seront nécessaires pour organiser votre régime.

Avant de mettre en route votre grossesse, il est impératif de faire baisser
de fagon stable vos taux de phénylalanine pendant quelques semaines.

Les taux doivent étre équilibrés entre 2 et 5 mg pour 100 ml de sang
(ou entre 120 et 300 pmoles/l), avant la conception et pendant toute
la durée de votre grossesse.



QuléLS OLIMENTS PuiIS-;6 mangeér ?

Certains aliments sont interdits, mais ils peuvent &tre remplacés par

des aliments diététiques spécifiquement congus pour contenir trés peu

de phénylalanine. D’autres sont autorisés librement ou autorisés en quantité
contrdlée. Pour éviter des carences, des nutriments de substitution doivent

étre apportés.

Il faut distinguer 3 types d’aliments :

Les aliments interdits. Vous devrez les exclure
complétement de votre alimentation.

Il s’agit de tous les produits d’origine animale (viande,
poisson, ceuf, charcuterie, lait, fromage, yaourt...),

des aliments a base de céréales (pain, gateaux, semoule,
pates, tartes...) et de certains légumes secs.

Les aliments librement autorisés.
Vous pourrez en manger autant que vous voudrez,
selon votre appétit et votre poids.

Il s’agit des sucres et des graisses (sucre, miel,
confiture, jus de fruits, huile, beurre, margarine...).

Les aliments autorisés en quantité contrdlée.

Pour ces aliments, vous devrez estimer avec précision
les quantités absorbées.

Vous apprendrez, avec la diététicienne, comment peser
et évaluer la quantité de phénylalanine contenue

dans les aliments que vous préférez manger.

Il s’agit des féculents, des légumes et des fruits.



En savoir plus sur le régime

Des produits diététiques hypoprotidiques sont disponibles

(pain, biscuits, pates, riz, semoule, soupe, chips, farine, substituts
du lait, substituts d’ceufs...). Spécialement fabriqués, ils contiennent
trés peu ou pas de phénylalanine. Vous pourrez en manger a volonté,
selon votre appétit et votre prise de poids.

Des éléments nutritifs essentiels dont ce régime vous prive doivent
compléter votre alimentation afin que votre futur bébé et vous-méme
ne soyez pas carencés. lls vous seront apportés sous forme

d’une poudre spéciale a diluer dans 'eau ou dans un jus de fruit.

La quantité a prendre quotidiennement vous sera précisée

par la diététicienne. Rassurez-vous, la saveur de ces mélanges
protéiques et vitaminiques sans phénylalanine (dit "substituts")

a été beaucoup améliorée.

Les produits "light" ou allégés vous sont absolument interdits a cause
de la présence d’aspartam qui contient de la phénylalanine.




Serai-j6 capQLLe dé réeréndreé
un régime ?

La réussite de ce régime nécessite que vous soyez motivée et que vous ayez
une relation de confiance avec les médecins et la diététicienne qui vous
suivent. Avant vous, beaucoup de jeunes femmes ont fait cet effort,

sans grande difficulté.

Vous remettre au régime, programmer votre grossesse, a faire suivre
attentivement vont vous permettre de donner naissance a un enfant
qui n’aura pas subi les conséquences de votre phénylcétonurie.

LeS Produits =
d\éTEéTIqUES

me@ cOATOronT-iLS
chérs ?

Non. Si vous avez une couverture
sociale en cours de validité,

tous les produits spéciaux de votre
régime vous seront fournis
gratuitement par la Pharmacie
Centrale des Hopitaux de Paris
(PCH) et livrés prés de votre
domicile.

Pour les consultations médicales et les examens, une prise en charge
a 100 % vous sera proposée dés la reprise de votre régime.

Elle est en outre accordée dés que vous débuterez une grossesse,
comme pour toutes les femmes enceintes ayant la Sécurité sociale.

Si vous n’avez pas de couverture sociale, votre situation sera discutée
avec une assistante sociale qui trouvera la solution adaptée a votre cas.
L’équipe spécialisée de votre région est [a pour vous aider.




COMMENT SQvOoWr ST MON régime
€ST LviéNn équiLibré ?

Vos taux sanguins de phénylalanine seront réguliérement vérifiés.

>

Vous apprendrez a vous faire des
micro-prélévements de sang au bout
du doigt, a 'aide d’un stylo auto-
piqueur. Le sang déposé sur le papier
buvard sera envoyé au laboratoire
spécialisé de votre région pour doser
la phénylalanine.

Ces micro-prélévements seront a
faire une a deux fois par semaine.

En fonction du taux de phénylalanine
dont le résultat vous sera transmis
par courrier ou par téléphone, votre
régime sera modifié ou non.

A QUL rYThme deévrai-;€
QLLer €N cONSULTATION ?
Le rythme des consultations dépend de chaque cas. En général,

vous verrez, une fois par mois, la diététicienne et le médecin qui suivent
votre régime et votre grossesse. Mais, des contacts téléphoniques

supplémentaires sont souvent utiles.

Votre grossesse sera également surveillée une fois par mois par un obstétricien
et (ou) une sage-femme, comme pour toutes les femmes. Sauf problémes
particuliers, trois échographies vous seront proposées.



POUrrQi-;€
QLLAVTEOr mon
éenfanT ?

Oui. Comme votre bébé a toutes
les chances de ne pas avoir une
phénylcétonurie, ses capacités
a transformer la phénylalanine
seront suffisantes pour bien
tolérer votre lait, méme s’il est
un peu plus riche en
phénylalanine que celui

d’une autre femme.

Votre bébé n’aura pas lui
besoin d’avoir un régime.

Que fQire Si je Sui§ enceéinte
SQNS L2Qvoir prévu ?

ILfaut aller voir le plus rapidement possible votre médecin afin qu’il vous
adresse a 'équipe compétente.

Les risques encourus pour votre bébé seront évalués en fonction du terme
de votre grossesse et de vos taux de phénylalanine. Selon la situation, vous
déciderez alors avec les médecins de la meilleure conduite a tenir ; il pourra
paraitre préférable d’interrompre votre grossesse et de mieux préparer

la suivante, en reprenant a temps un régime pauvre en phénylalanine.




Oui. La phénylcétonurie est une maladie génétique récessive autosomique.
Elle ne se manifeste que chez un enfant ayant recu le géne altéré, dit aussi
muté (c’est-a-dire porteur d’une anomalie, d’une erreur) en deux
exemplaires. L’'un des exemplaires vient de sa mére et I'autre de son pére.
En effet, ses parents sont porteurs du géne muté en un seul exemplaire ;
ils sont dits "hétérozygotes" et n’ont pas de manifestations de la maladie.

Non, dans la majorité des cas. Bien que vous transmettiez obligatoirement
l’un de vos deux génes altérés a votre enfant, la probabilité qu’il soit atteint
est faible.

Tout dépend si votre conjoint est lui-méme porteur d’un géne altéré*.
Vous pouvez rencontrer un médecin généticien pour gu’il vous ré-explique
votre situation sur le plan génétique.

De toute facon, votre bébé aura un dépistage aprés sa naissance comme
tous les autres enfants. Au cas oil cela serait utile, il pourra bénéficier d’'un
régime pauvre en phénylalanine pendant son enfance comme vous lorsque
vous étiez jeune. Ce régime lui assurera un développement normal.

*

@ Si le futur pére n’a pas le géne altéré, 'enfant ne peut avoir une phénylcétonurie car son pére
lui transmet un géne normal. Il sera hétérozygote comme ses grands parents maternels.
Cest la situation la plus fréquente.

@ Si le futur pére est hétérozygote, il peut transmettre soit le géne altéré soit le géne normal
et 'enfant aura une phénylcétonurie ou sera hétérozygote. Comme statistiquement dans
la population générale, une personne sur 60 est hétérozygote votre couple a une probabilité
inférieure de 1 % d’avoir un bébé phénylcétonurique.

@ Dans I’hypothése rarissime ot le pére a lui-méme une phénylcétonurie, lenfant est
également atteint.



Que faire quand on a

une “hyperphé” ?

Certaines personnes ont une "hyperphénylalanémie modérée
permanente". Il s’agit d’une forme trés modérée de phénylcétonurie.
Avec une alimentation normale, les taux de phénylalanine sont inférieurs
d 10 mg pour 100 ml de sang (ou 600 pmoles/l).

Cette hyperphénylalanémie ne justifie qu’une simple surveillance

et un régime rigoureux n’est pas utile dans l’enfance.

Quand les jeunes femmes
"hyperphé" souhaitent avoir
un enfant, il est préférable de
contrdler leur régime afin que
leur taux de phénylalanine
redescende en dessous de

5 mg, ce qui ne demande en
régle générale, qu’un régime
pauvre en viandes, peu
astreignant.

Actuellement, les femmes
arrivées a ’age adulte ne se
souviennent pas toujours que
ce déficit a été constaté chez
elle a la naissance. Les filles
ayant une "hyperphé" sont
désormais mieux suivies et
cette particularité ne doit pas
leur échapper quand elles
désireront avoir un enfant.

La femme ayant une hyperphénylalanémie, comme celle ayant
une phénylcétonurie, doit rencontrer le médecin spécialiste

de la phénylcétonurie. En fonction de ses taux de phénylalanine,
celui-ci lui précisera les mesures a prendre avant de débuter

une grossesse.




*{, Cette brochure "'questions - réponses"'
' est destinée aux jeunes femmes atteintes de

PhENYLCETONUT @

Elle a pour but de leur expliquer a nouveau :
Ce gu’est la phénylcétonurie ;
Quelles peuvent étre les conséquences pour leur futur bébé,
de 'absence d’un régime adéquat ;

Comment bien s’organiser pour préparer la grossesse,
puis la faire prendre en charge ;

Comment se faire guider, pour mettre au monde un enfant
bien portant.
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