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Ressources informatives et d'aides

WWW.FILIERE-G2M.FR
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L'équipe d'animation.

L’équipe d’animation a le plaisir de vous présenter 
l’offre filière en ressources sur les déficits du cycle 
de l’urée, maladies très rares touchant, tous déficits 
confondus, 1 personne sur 35 000.
Les personnes atteintes ont un défaut de dégradation 
des protéines ; le traitement associe à vie, un régime 
alimentaire restreint en protéines à une prise 
pluri-quotidienne de médicaments, épurateurs de 
l’ammoniaque. Les patients sont aussi exposés à des 
épisodes de décompensation, pouvant nécessiter en 
urgence une prise en charge médicale spécifique.
Comprendre le mécanisme de la maladie, connaître 
les principes du traitement, les conduites à tenir, 
faciliter l’observance, accéder à de l'information 
préventive sont quelques unes des thématiques 
déclinées sur divers types de supports, mis à la 
disposition de tous les malades, des aidants et des 
professionnels accompagnant ou intervenant dans 
le parcours de vie de ces personnes.

Nous vous laissons découvrir ou re-découvrir ces 
ressources d’information et d’aides.

I N T R O D U C T I O N

PRÉAMBULE
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Description       

Les protocoles nationaux de 
diagnostic et de soins (P.N.D.S.) sont 
des référentiels de bonne pratique 
portant sur les maladies rares. 
L’objectif d’un P.N.D.S. est d’expliciter 
aux professionnels concernés la 
prise en charge diagnostique et 
thérapeutique optimale et le parcours 
de soins d’un patient atteint d’une 
maladie rare donnée. Ils sont élaborés 
par les experts des centres de 
référence et de compétence maladies 
rares, à partir d'une méthode proposée 
par la Haute Autorité de Santé (H.A.S.) 
; il s'accompagne d'une synthèse, 
destinée au médecin traitant et d'un 
argumentaire. Les associations de 
patients et d'aidants participent au 
groupe de relecture.

P. N . D . S .

Les P.N.D.S. sont financés par la filière, en réponse 
à des appels à projets publiés par la direction 
générale de l'offre de soins (D.G.O.S.).

DOCUMENT

Flashez-moi pour consulter le 
P.N.D.S.
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Extrait du PNDS "Déficits du cycle de l'urée", publié sur le site internet de la Haute Autorité de Santé (HAS).
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Description           

Cette 1ère vidéo en santé est à la portée 
de tous ; elle présente et explique de 
façon ludique et attractive les déficits 
du cycle de l’urée. Ce sont des réponses 
aux principales questions que peuvent 
se poser les jeunes et moins jeunes 
patients, les proches et les aidants.

L E S  D É F I C I T S 
E X P L I Q U É S

VIDEOS

Avec le soutien institutionnel 
d'Immedica Pharma.

Flashez-moi 
pour voir la vidéo 
(03:28)
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L A  P R I S E  E N  C H A R G E

Description          

Cette 2ème vidéo permet de 
retrouver Max, âgé de 37 ans, vivant 
depuis sa naissance avec un déficit 
en citrullinémie et Chloé, 16 ans, 
récemment diagnostiquée d'un déficit 
en O.T.C. (ornithine transcarbamylase).
Grâce au vécu et aux connaissances 
de Max, Chloé va obtenir des réponses 
à toutes ses questions, comme l'utilité 
du régime et des médicaments, la 
possibilité de projets de voyage, la 
prévention d'une consommation 
d'alcool et la possibilité d'avoir des 
enfants.

Flashez-moi 
pour voir la vidéo 
(05:34)

Avec le soutien institutionnel 
d'Immedica Pharma.
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Description       

Cette conférence interactive, en 
webdiffusion, a permis la convergence 
de l'expertise de professionnels de 
santé de différents corps de métiers. 
Informations et explications détaillées 
apportent un éclairage sur les 
circonstances de diagnostic, la prise 
en charge clinique pédiatrique et des 
adultes, les aspects biochimiques, le 
traitement diététique et le traitement 
alternatif par greffe de foie.
Comme pour tous les webinaires de la 
filière, un replay est disponible sur sa 
chaîne Youtube.

L E S  E X P E R T S  O N T  L A 
PA R O L E  . . .

WEBINAIRE

Flashez-moi pour voir le 
replay du webinaire (2h07)
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Claire Belloche
Diététicienne

Esther Noël
Métabolicienne 
Adultes

Dries Dobbelaere
Pédiatre 
métabolicien

Florence Lacaille
Hépato-pédiatre

Jean-François 
Benoîst
Biochimiste

Les webinaires sont financés en partie par la filière.
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Description       

Anatole et ses parents partagent leur 
vécu avec le déficit en O.T.C. (ornithine 
transcarbamylase) : l’installation 
de la maladie avec l’inquiétude des 
premiers symptômes et de l’errance 
diagnostique, le soulagement d’un 
diagnostic posé et de la prise en 
charge par une équipe spécialisée, 
les adaptations requises aux étapes 
charnières de la vie d’un enfant puis 
d’un adolescent. 

T É M O I G N A G E

VIDÉO

Vidéo financée par la filière.
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Vidéo financée par la filière.

Flashez-moi pour voir 
la vidéo (44:00)
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P R O T O C O L E  D ' U R G E N C E

DOCUMENTS

Description       

Les déficits du cycle de l’urée sont des maladies 
à risque de décompensation aiguë (déséquilibre 
rapide de la maladie), pouvant nécessiter une 
prise en charge spécifique et en urgence dans 
un hôpital. En prévention de ce risque, les 
patients et  les parents ou une personne de 
confiance sont formés pour modifier le régime 
alimentaire (régime d’urgence) et la posologie 
des médicaments ; tous possèdent un protocole 
d’urgence qui peut être personnalisé. 
En raison de la rareté de ces maladies et de leur 
méconnaissance, la filière propose un protocole 
de base, pour aider les urgentistes à prendre 
les bonnes décisions et les orienter pour la 
prescription des examens à entreprendre sans 
délai. Ce protocole d’urgence et la cartographie 
des laboratoires pratiquant les examens 
d’urgence sont à retrouver dans la rubrique 
“URGENCE” du site internet de la filière.

Flashez-moi pour consulter le 
protocole de base

Les patients ou les parents ou la personne de confiance 
sont invités à conserver le protocole d'urgence dans 
le carnet de santé numérique, le DMP (Dossier Médical 
Partagé), acessible via le site www.monespacesante.fr  

Les protocoles d'urgence sont 
financés par la filière.
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Description       

La carte urgence est une carte personnelle 
et nominative, au format "carte de crédit", qui 
reprend les principales informations de santé 
liées à la maladie rare du patient qui la porte. 
Elle est spécifique d'une maladie rare donnée, et 
permet une prise en charge adaptée lors de soins 
en urgence.

C A R T E  D ' U R G E N C E

Flashez-moi pour 
consulter la carte

Les patients (ou parents) sont invités à toujours 
avoir avec eux cette carte d’urgence, délivrée 
et personnalisée par le médecin métabolicien, 
référent de la maladie rare. Elle permet d’alerter 
et d'orienter le personnel des services de 
secours vers le protocole d'urgence.
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Description       

Ce guide est une aide pour le suivi à 
long terme du traitement diététique. 
Plus de 250 recettes sont proposées, 
avec intégration de recettes culinaires 
françaises traditionnelles. En raison de 
l’interdiction d’aliments de base, cuisiner 
sans oeufs, sans farine, avec des aliments 
spéciaux de substitution représente 
un véritable défi que doivent relever les 
personnes atteintes, sans oublier l’impact 
social inhérent à ces maladies.
Depuis 2024, une édition numérique 
interactive est en téléchargement sur le 
site internet de la filière.

G U I D E  C U L I N A I R E 
T H É R A P E U T I Q U E

LIVRES ET LIVRETS

Flashez-moi pour 
consulter l'édition 
numériqueÉdition numérique financée par la filière.
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Description       

Pour éviter l’isolement des patients, la filière met à 
disposition des menus pour des occasions festives 
comme Noël, Pâques, la Fête Nationale et Halloween. 

R E C E T T E S  À  T H É M AT I Q U E S 
F E S T I V E S

Flashez-moi pour 
télécharger les 
livrets

Avec le soutien institutionnel de Vitaflo 
France.

Avec le soutien institutionnel de Vitaflo 
France.

Fêtez le
14 juillet
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Description       

L’objectif de ce dépliant est d’éviter 
l’isolement de l’enfant, que ce soit pour 
des moments conviviaux et festifs ou 
bien des séjours de découverte. C’est 
aussi un support pour aider les parents 
à transmettre les informations, tout en 
leur apportant plus de crédibilité.

I N T É G R AT I O N  S C O L A I R E

DÉPLIANT ET CARTE

Flashez-moi pour 
consulter le dépliant

Bon à savoir : le site internet "Tous à l'école", qui bénéficie du soutien du Ministère de l’Éducation nationale, du Ministère 
de la Santé et du Secrétariat d’état aux Personnes handicapées, ainsi que du patronage de l’Académie de médecine  
apportent de nombreuses informations pour mieux scolariser les élèves malades.www.tousalecole.fr
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Description       

Cette carte mémo est dédiée à une check-
list “consultation maladie héréditaire 
métabolique” ; elle est un atout pour 
tout clinicien métabolicien soucieux du 
parcours de soins de ses patients. Elle 
favorise la médecine de prévention dans 
ces maladies rares, tout en optimisant 
l’organisation et  la mise en oeuvre de la 
surveillance médicale.

C H E C K- L I S T  C O N S U LTAT I O N

Flashez-moi pour consulter 
la check-list
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Description       

“Les Enfants Du Jardin” et “Les 
Feux Follets” sont les deux seules 
associations proposant un soutien 
et un accompagnement aux familles 
et patients atteints d’un déficit du 
cycle de l’urée. Elles font partie de la 
trentaine d’associations du réseau de 
la filière qui les sollicite très souvent 
pour les thématiques concernant une 
maladie à régime restreint en protéines.

A S S O C I AT I O N S  D E 
PAT I E N T S  E T  D 'A I D A N T S

BROCHURE - 
DÉPLIANT - AFFICHES

Flashez-moi pour 
télécharger les supports

Affiche grand format Affiche petit format

Dépliant des associations pour diffusion auprès des patients

Annuaire des associations
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Dépliant des associations pour diffusion auprès des patients

Flashez-moi pour 
consulter le site 
internet

Flashez-moi pour 
consulter le site 
internet

Annuaire des associations
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La filière remercie tous les acteurs qui 
ont permis à ces projets de voir le jour, 
au bénéfice des patients atteints d’un 
trouble du cycle de l’urée.

R E M E R C I E M E N T S
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WWW.FILIERE-G2M.FR

Mail : contact@filiere-g2m.fr

Adresse postale : Filière des maladies rares héréditaires métaboliques G2M
HÔPITAL NECKER - ENFANTS MALADES    -    AP-HP
Bâtiment Kirmisson - Porte K2 - 1er étage - Bureau 6 bis

149 rue de Sèvres
75 015 PARIS

LIVRET DE RESSOURCES - DÉFICITS DU CYCLE DE L'URÉE
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UCD : abréviation anglaise pour Urea Cycle Disorders


