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Certificats d'urgence — Nouveau Design

FILIERE G2M

NCE — FLIERE GZM

CERTIFICATS URGEN

PHYSIOPATHOLOGIE:

DEFICITS DE .

{- ]

Patient prioritaire: ne doit pas attendre aux urgences

Encasde o
Risque de wmmamnane

CIRCOMSTAMCES A RISQUE DE DECOMPENSATION:

Me pas attendre les signes de décompensation, débuter systématiquement la prise en charge ci-dessous

BILAN EN URGENCE

+Bilan selon maladie intercurrents déclenchante. Ne doit pas retarder 2 perfusion,

TRAITEMENT & METTRE EN PLACE EN URGENCE, sans attendre

résultats du

SIGHES CLINIQUES DE DECOMPENSATION: Ne pas attendre ces signes!

A, Prise en charge systématique

sPerfusion
e tman T aitem P R A CONTRE-INDICATIONS MEDICAMENTEUSES/ CONSEILS GENERAUX ;
L0 + ajoun Fions® B=Agh Sl h 3,5 flggih 1,5mlfkegmh 120lh —
[10mg/ v/ mis) iAmpafmin} Empkgfmis] (g gminy (aaan) @ Intesdits:
Ligilas 2046 0,31 gl h 0,3 flggdh O 3mlegh SDemlfh (500 m 1248
1. Sq/he 11 Subiy] (15ea) —

2 Toutes les vaccinations sont préconsées (notamment la grippe).
*px: Polvicnigue, Bionolyte, 845, Gluddion.. en 'absence de solutés disponibles, E'.O'ﬂs--tgn'L:c\P,I\:,l\l;'leTnmnc.l'LJnt Izflde Eailmn:le
51 potient impossible & perfusers= Sonde nosogastrigue: préparer les solutés IV choessus ot les posser pov o sande ous mémes débits chocum en ¥

page recto/verso

CHIRURGIE avec Anesthésie Géndrale:

ssages-clés visibles

ATTENTION ne jamais laisser le patient & jeun sans perfusion. Appliquer be protocole d'urgence avec la perfusion di-
dessus en préparation de la chirurgie; et la poursuivre jusqu'a reprise d’une alimentation correcte (& voir awvec le
service réferent)

>

B. 5i signes

SHENES DE GRAVITE= Avis/transfert en réanimation

AIDE POUR L"ADMINISTRATION PRATIQUE DES MEDICAMENTS :

AIDE POUR LE REGIME:

HMUMEROS ET MEDECING REFERENTS

A compliter par chaque service

La muit, seule les Equipes médicales peovent appeler pour des situations d'urgence et seulement s le certificat d'urgence n'est pas
eampris au si Fétat clinigue ou e résultat du bilan sont inquigtants. Anticiper les appels avant ks nuit autant que passible.

Les questions de secrétariat se traitent via le secrétariat médical en semaine ou par un e-mail adressé au médecin métabalicien
i o il réfirent du patient.

Certificat remis le Dr

i proboceke d'urence wit une propoition du groupe o travall de La Al G20, 1| St #re sdaptd & chigue patlet o aux

posuibilied locales Bn aueun cas, || ne peut s subs T rurs peecsabbilivd du madeein pranant sn change o pasient aus urganeas.




Certificats d’'urgence terminés

Certificat Urgence

Cycle de
Purée

Certificat Urgence

MCAD

Certificat Urgence

Hypoglycémies

Certificat Urgence

Acidurie
glutarique
de type 1

Certificat Urgence

Beta-Ox

Certificat Urgence

Glycogénose
de type 1A

Certificat Urgence

Acidurie
isovalerique

Certificat Urgence

Déficit de
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Certificat Urgence

Glycogénose
de type 1B

Certificat Urgence

Aciduries
(AMM/AP)

Certificat Urgence

Déficit de
Cétogénese

Certificat Urgence

Glycogénose
de type 3

Certificat Urgence

Leucinose

Certificat Urgence

Fructosémie

Certificat Urgence

CDG

Certificat Urg

ence

LPI

Certificat Urgence

Déficit en F1,6
biphosphatase

Certificat Urgence

mito

Certificat Urgence

Certificat Urg

CAVA

ence

Hyperinsulinisme

Certificat Urgence

PDH




CERTIFICATS URGENCE — FILIERE G2M

Crise de porphyrie hépatique aigué
(Porphyrie aigué intermittente, porphyrie variegata, |
coproporphyrie héréditaire)

Patient prioritaire: ne doit pas attendre aux urgences

Autres groupes de MHM

RISQUE DE COMPLICATIONS NEUROLOGIQUES CENTRALES EI'PERIPHERIQ_UES SE'II"ERI’_'- COMFUSION/COMA,
CRISES COMVULSIVES, PARALYSIES PROGRESSIVES DES MEMEBRES SUPERIEURS ET INFERI EURS, H'(PDNATREMI[

Ne pas attendre les signes de décompensation, débuter svsnemauquemem Iz prise en sharg\e c|—dﬁsaus.
Une crise de porphyrie se manifeste par des DOULEURS ABDOMINALES TRES INTENSES, EN CONTINU, DE DUREE m[pluﬂeum]nusl

1  BILANEN URGENCE

: = Dosage ALA [acide delta-aming levulinigue) et PBG |MM sur échantillon wrinzire, pour authentifier la crise
t+  Adefaut de dosage d'ALA &t PBG, un t2st de photo oxydation peut Stre réalize.

i+ lONOgramme sanguin: recherche d'une hyponatrémie qui peut &tre profonde et d'instzllation rapide

i = Eliminer une autre cause de douleurs sbdominales

i+ Recherche et viction d'un factzur dédenchant: infection, toxigues dont OH, traitement non recommands (liste sur

i www.porphyrie.net), jzun projongs, survenus des régles, stress intense .

L+ Contacter le CRMR Porphyries 24/7 au 01 47 60 63 34
2 TRAITEMENT A METTRE EN PLACE EN URGENCE, sans attendre les résultats du bilan

¢ Traitement symptomatius:
i = Hydratation et apports caloriques : Sérum glucose G10 %. Apport journzlier de 200 3 300 g de glucose par 24 heuras avec insuline
si nécessaire. supplémentation Na+/K+ adaptée. surveillance quatidienne de la natrémis.
+  antalgigues  morphine en cas de crise hyperalgique, utiliser la PCA 1V, sinon |z voie sous cutanée etfou intraveineuss (ne pas
utiliszr de paracétamol v ni de tramadol, le néfopam est autorisé)
Antispesmodiquss : si doulsurs WMu%;Iu:inel injectable
i = Antiemétiques : en cas de vomissemants ou de nausess, traitament par ondansetron IV
Hypno-sédatif : & utiliser si nécesssire, zopiclone !P’FE_ZEBE]_I‘ILDU bromazepsm
sédation et agitation - chlorpmmazme 4% solution buvable
Hypertension/tachycardie: B-bloguants
En cas d.: signes de signe |:Ie gmma

Poids = S-Dkg Dlluer le contenu d'une amp:-ule de Normogang dans 100 mi d'albumine 4 % OU dans 100 ml d"albumine humaine
: 220 %, préalablement ramenées & température ambiante.

Poids = 50kg posclogie 3mg/kg. MEme modalités & zdministration

Injecter la solution par woie intraweineuss en emviron 30 minutes, en protégeant le flacon de la lumigre et en utilisant une
tubulure opague (& défaut, utiliser du papier d'aluminium zutour du flacon et de la tubulure). Posar en e ¥ = un flzcon de sérum
H physiclogigue.

i« Alafin de |z perfusion, utiliser un robinet 3 3 voies et pratiguer un ringage actif en pression pa;»'rtiue au sérum physiclogiges a
l'aide d'une seringuws de 10 mi {4 x 10 mi}, puis perfuser normalement le reste du flacon de sérum physiclogique (ringages
particuligrement important 2n cas de cathéter en chambre implantable].

Perfusion une fois par jour, pendant 2 & & jours [décision aprés réévaluation quotidiznne avec un médecin du CARMR porphyries et
H résultat du porphaobilinozéne urinaire], en changeant chague jour de veinz perfusée.

f o+ ETORPER IMMEDIATEMEMT LA PERFUSION EM CAS D'EXTRAVASATION

: «  Crise hyperalgique résistante »24-48h 3 un traitement par morphinique bien conduit

¢ + Signes neurologiques centraw: (convulsions, troubles de Iz conscience cu du comportement, hallucinations, atteinte bulbaire,

: PRES syndrome...] ou periphériques (en garticulizr deficit moteur, commengant classiguement awx racines des membres)
Dysautonomie [poussée hypertensive, tachycardie, rétention wrinairs]

i = Hyponatrémie <130 mmal/L

4  SURVEILLANCE sous traitement

= Evaluation de |z doulsur

- Examen neurclogiqus quotidien 3 |a recherche de signes de graviteé

= [Dosage ALA et PEE guotidien

= Surveillance du ionogramme quatidien i e

18 progocods df srgence et une proposition du groups de traval| da la filléne G2, Il doit dtre adapté & chague pathent ot 2w

possibilibés locales. En aucsn cas, il ne peut e substiiver A |a responsabilind du midecin prenani en charge be pailent aus wgences.




Mise en ligne sur le site de la filiere

0 Maladies rares

& Héréditaires du
Métabolisme

Fili@are nationale de santaéa

#A | EVENEMENTS | PATHOLOGIES | URGENCES | Eﬂ_ﬁ%ﬁ%JRS PROFESSIONNELS | VIDEOTHEQUE EUROPE / GUICHET | FILIERE

ET PODCAST RECHERCHE | UNIQUE

ACCUEIL GZM / URGENCES E A+ A=
URGENCES

PROTOCOLES D'URGENCE - G2M

Ces documents ont été validés par le groupe de travail "urgences® de la filiére G2ZM. lls sont mis a la disposition des
professionnels de sante et des patients.

e Acidurie glutarigue de type 1

e Acidurie isovalerique

» Aciduries organiques = Aciduries Methylmalonique (AMM) OU Propicnique (AP)

e Cycle de l'uree

e Déficits de la R-oxydation mitochondriale des acides gras MCAD

e Déficits de la B-oxydation mitochondriale des acides gras VLCAD, LCHAD, CPT2, Translocase, Trifonctionnelle,
AcidurieGlutariquede type 2(AG2)

e Glycogénose de type 1A

e Glycogénose de type 3

e Leucinose

e Cetolyse

« Déficit de la cétogénése

e Deficit en F1,6 biphosphatase

* Frucosémie

e Hyperinsulinisme

* Hypoglycémie aux urgences

e Hypoglycémies recidivantes sans diagnostic



Porphyries hépatigues
aigués (2016)

Leucinose - Maladie des
urines sirop d'érable (2020)

- X

Crigler-Najjar de type 1,
maladie de (2012)

Fiches d’'urgence Orphanet

Porphyries cutanges
tardives (2016)

Homocystinurie classique
({2007)

Fabry, maladie de (2011}

Phenylcétonurie (2014)

Gaucher type 3, maladie de
[2020)

Gangliosidoses a GM2
{2013)

MCAD, déeficit en (2021)

Gaucher type 1, maladie de
(20712)




Certificats d’'urgence a faire 77T
a. WORK

L PROGRESS

Encore quelques Protocoles pour les Maladies « sans
maladies avec urgence : réa et urgences : décompensation » :

- Raisonnement diagnostic Homocystinurie,
et thérapeutique Tyrosinémie,

phénylcétonurie,

Coma CblC, biotinidase,

Hyperammoniémie Glutathion synthétase

Acidose Pompe,

Vomissements cycliques maladies lysosomales

« Manuel de prélevement » maladies

« Trousse d’urgence » peroxysomales

Rhabdomyolyses,
autres glycogénoses,

déficit primaire en carnitine




Diffusion

Diffusion au sein de
la filiere

- Mise en ligne
sur le site

Distribution aux
services d’urgence
et réanimation

- Impression
sous forme de

« livret »

—> Lien vers le site
de la filiere, sous
forme de QR code

Distribution aux
patients

= Impression

papier. Carte
d’urgence avec
QR code

- Traduction en
anglais

Communication

- Présentations aux

sociétés savantes:
SFP, SRLF, société de
néonat...

- Projet de
publication dans les
archives de pédiatrie




Merci a tous pour ce travail!
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