INFORMATION AUX PARENTS

Vous venhez d'apprendre

gue votre enfant est atteint
de mucoviscidose
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Vous venez d'apprendre que votre enfant est atteint de la
mucoviscidose. Cest une nouvelle difficile & entendre et le
mot peut faire peur.

Sachez que grdce aux soins et aux progres de la recherche,
votre enfant deviendra un adolescent puis un adulte menant
une vie active la plus normale possible.

Ce livret est destiné a répondre a vos questions. Vous pouvez
également en discuter avec le médecin et I'équipe soignante
de I'hépital Necker-Enfants malades qui vont suivre votre
enfant.

L'équipe soignante



Qu’est ce que la mucoviscidose ?

Le mot mucoviscidose associe « mucus » et « visqueux».

Cela signifie que le mucus qui tapisse et protege les organes comme les voies
respiratoires, le tube digestif et le pancréas est anormalement visqueux.

La mucoviscidose est due a une anomalie de la protéine CFTR (cystic fibrosis
transmembrane conductance regulator).

Une anomalie génétique (ou mutation) provoque le mauvais fonctionnement ou
I'absence de cette protéine.

Ceci entraine une déshydratation des sécrétions dans l'organisme et la constitution
d’'un mucus visqueux au niveau des poumons.

Au niveau de la peau, la mutation du gene CFTR provoque une diminution de la
réabsorption de I'eau et du sel ce qui explique la forte concentration en sel dans la
sueur des patients. Cette particularité va permettre le diagnostic de la maladie par
le test de la sueur.



Comment a-t-on fait le diagnostic de mucoviscidose chez
notre enfant ?

En France, le dépistage néonatal de la mucoviscidose est systématique et permet
d'identifier précocément les enfants atteints afin de leur apporter les soins
nécessaires.

A la maternité, & partir d'un prélévement sanguin réalisé au talon de votre bébé
(le test de Guthrie), un premier test biologique est réalisé et mesure la trypsine
immuno-réactive (TIR). Son élévation fait suspecter la mucoviscidose et conduit a
rechercher des mutations du gene CFTR (si vous avez donné votre accord).

Le diagnostic est confirmé par un second test : le test de la sueur. Ce test consiste
a analyser une toute petite quantité de sueur. Si la quantité de sel est augmentée
dans la sueur, ceci permet d'affirmer le diagnostic de mucoviscidose.

Pourquoi notre enfant est-il atteint de cette maladie ?

La mucoviscidose est une maladie
génétique et héréditaire. Pour étre
atteint, un enfant doit hériter de
deux mutations, lune provenant
de son peére et l'autre de sa mére qui
sont dits porteurs sains (transmission
autosomique récessive) : vous n'avez
gu'une seule mutation, vous n'étes donc
pas atteint.

Lorsque deux parents porteurs sains
congoivent un enfant, ce dernier a un
risque sur quatre d'étre atteint de
la maladie et un risque sur deux d'étre
porteur sain. Ce risque est le méme a
chaque grossesse.

Il existe actuellement plus de 2 000
mutations  génétiques  différentes
connues. Ce n'est pas forcément la
méme mutation sur chaque chromosome.
Il n'est pas possible de prédire I'évolution de la maladie en fonction des mutations.
La maladie s'exprime différemment chez chaque enfant.
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Comment va se manifester la mucoviscidose chez notre

enfant ?

Sur le plan respiratoire

Dans la mucoviscidose, le mucus bronchique est épais et visqueux. Il adhére
aux parois des bronches et est difficile a éliminer. Les cils respiratoires (qui
tapissent les bronches) se trouvent englués dans ce mucus et ne peuvent plus
battre correctement. Les

secrétions stagnent

et saccumulent. Ceci

favorise la prolifération

des germes. Linfection

du mucus peut ne

pas se voir et votre

enfant ne  présenter

aucun symptdéme. Pour

éviter ce phénomene,

il est indispensable de

réaliser un «drainage»

quotidien des sécrétions

bronchiques grace

a la  kinésithérapie

respiratoire.

Les signes qui évoquent

une infection bronchique

sont:

* la toux qui peut étre
seche ou grasse;

+ l'apparition ou
laugmentation des
sécrétions bronchiques
a la kinésithérapie ;

+ des sifflements respiratoires ;

+ le manque d'appétit ou une prise de poids insuffisante.



Sur le plan digestif
Le pancréas est une glande située juste derriére I'estomac dont l'une des fonctions
est de digérer les graisses de l'alimentation.

Dans la mucoviscidose, le pancréas fonctionne mal et ne produit pas les enzymes
nécessaires a la digestion. Votre enfant peut avoir des « selles grasses » car une
grande partie des graisses ingérées ne sont pas absorbées par son organisme.
Or les graisses apportent beaucoup de calories et sont indispensables au bon
développement des enfants.

Il existe un traitement adapté pour compenser cette insuffisance du pancréas
externe : les extraits pancréatiques. lls vont permettre a votre enfant d'assimiler
I'alimentation et donc de bien grandir.

* Nutriments : aliments fragmentés apres digestion



Comment va s’organiser la prise en charge de notre
enfant ?

Votre enfant va étre suivi au centre de référence de maladies rares (CRMR) de
la mucoviscidose de 'hopital Necker-Enfants malades.

Ce centre regroupe des personnes compétentes pour suivre votre enfant.

Les professionnels amenés a prendre en charge votre enfant sont multiples :
médecins spécialistes de la mucoviscidose, infirmiéres coordinatrices,
kinésithérapeutes, diététicienne, psychologue, assistante sociale, secrétaire.
D'autres spécialistes pourront étre sollicités pour la prise en charge de votre
enfant : microbiologiste, radiologue, généticien, ORL, nutritionniste...

Nous allons mettre en ceuvre le suivi le plus adapté possible pour votre enfant.
Pour cela, nous allons vous proposer de revenir rapidement pour une premiere
rencontre avec I'équipe du CRMR. Elle s'organise sous la forme d'un hdpital de jour
pour un bilan médical et une présentation des membres de I'équipe.

L'équipe du CRMR pourra vous aider a trouver un kinésithérapeute qui prendra en
charge votre enfant, si possible a votre domicile.

Les infirmiéres coordinatrices vous proposeront de venir vous rencontrer chez
vous afin de répondre plus tranquillement a toutes vos questions.

Le suivi de votre bébé se fera dans le cadre de consultations réguliéres au
CRMR tous les mois jusqu’a ses six mois (avec le

médecin référent de I'enfant, l'infirmiére, le kiné,
: ; la psychologue et, si besoin, la diététicienne),
(‘J 9’ puis tous les deux a trois mois si votre bébé va
bien.

Votre médecin trattant
confinuera 18 erise en chavﬁe
habituele. (vaccinations et
consuttations durgence -

Un bilan plus complet sera fait lors d'un hépital
de jour a six mois, puis une fois par an.

Toute cette prise en charge se fera en lien
tres étroit avec votre médecin traitant et le
kinésithérapeute libéral qui prendront en
charge votre enfant. Les comptes rendus leur
seront envoyés.




Vous pourrez joindre 'équipe soignhante

du CRMR par lintermédiaire des
infirmiéres : par téléphone ou par mail
(sl 'y a pas de caractére d'urgence). Elles
pourrontvous répondre et le cas échéant,
solliciteront I'avis d'un médecin.

En dehors des heures ouvrables, vous
devrez appeler le service de pneumo-
allergologie pédiatrique.

Les consultations

Elles ont lieu dans le batiment Robert Debré de 'hdpital Necker.

La consultation est systématiquement associée a une évaluation kiné et a un
prélévement des sécrétions bronchiques (ECBC), pour une analyse bactériologique
(permettant de détecter la présence de germes méme en l'absence de symptdmes
et de définir l'antibiotique le plus adapté). Les résultats de I'analyse vous seront
communiqués par linfimiére ou le médecin la semaine suivante et, si besoin, nous
vous ferons parvenir une ordonnance.

Lors de ces consultations, vous pourrez aussi rencontrer la diététicienne et la
psychologue.

Les bilans annuels en hopital de jour (HDJ)
Le programme des examens prévus en HDJ
est prescrit par le médecin référent de votre
enfant.

Lors de ces HDJ, un des parents doit étre
présent auprés de l'enfant pour les soins
(kinésithérapie...), le bilan sanguin et pour
I'accompagner aux différents rendez-vous
ou examens (radio...). En fin de journée,
un des médecins du CRMR examine votre
enfant puis fait le point avec vous et rédige

les ordonnances.




L'éducation thérapeutique

Afin que vous compreniez la maladie de votre enfant, nous prendrons le temps de
vous l'expliquer dans le cadre d'un programme d'éducation thérapeutique.
L'éducation thérapeutique fait partie intégrante de la prise en charge de votre
enfant : les infirmiéres, le kinésithérapeute et les médecins vous expliqueront la
maladie et les soins a chaque fois que vous viendrez a I'hopital.

Par ailleurs, nous vous proposons dans I'année qui suit le diagnostic, des séances
de groupe animées par un médecin, les infirmiéres, la psychologue, la diététicienne,
les kinésithérapeutes et 'assistante sociale.

Ces séances s'adressent aux parents et aux proches (grands-parents, famille,
nourrice). Elles sont au nombre de quatre et abordent différents themes : 'hygiéne,
la génétique, I'aspect social, la kinésithérapie, I'alimentation (extraits pancréatiques,
hydratation). Une cinquieme rencontre est prévue un an plus tard, afin de revoir
certaines notions et d'aborder le plus sereinement possible I'entrée en collectivité.
Enfin, le CRMR et I' unité tranversale d' éducation thérapeutique (UTET) organisent
une fois par an, une journée portes ouvertes destinée aux familles et
professionnels.

De quels soins notre enfant a-t-il besoin ?

Sur le plan alimentaire
Un bon équilibre nutritionnel est important. Votre médecin s'assurera a chaque
consultation que la croissance de votre enfant est satisfaisante.

Dans la mucoviscidose, il existe plusieurs caractéristiques :

+ L'alimentation de votre enfant doit é&tre normale mais enrichie en calories. Les
dépenses énergétiques sont plus importantes et les besoins caloriques sont
augmentés, notamment en cas dinfection respiratoire. La diététicienne vous
conseillera.

* Le pancréas ne fonctionne pas normalement : tous les aliments ne sont pas
digérés. Les extraits pancréatiques vont permettre une bonne absorption des
nutriments. Pour quiils soient efficaces, il faudra donner a votre enfant ces
extraits pancréatiques au début de chaque repas.
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+ Tout comme les graisses, certaines vitamines sont mal digérées par I'organisme.
Cest le cas des vitamines « graisseuses » (A, D, E et K). Une supplémentation
en vitamines sera nécessaire et sera donnée en méme temps que les extraits
pancréatiques afin d'étre bien assimilée.

+ En raison de pertes excessives de sel dans la sueur, les besoins en eau et en sel
sont majorés. Pour prévenir une déshydratation, votre médecin donnera des
suppléments en sel a votre bébé. En cas de fiévre ou de fortes chaleurs, il vous
recommandera d'augmenter les apports.
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Sur le plan respiratoire
Le mucus produit dans les poumons de votre enfant est plus épais que la normale.
Il peut s'accumuler dans les bronches et s'infecter. La kinésithérapie respiratoire
est indispensable dans la prise en charge de la maladie de votre enfant. Elle a
pour but de mobiliser le tapis mucociliaire qui est déficitaire et sa mise en place
précoce est un élément déterminant du traitement.
Si votre enfant a le nez plein de sécrétions, la séance peut commencer par un
lavage du nez avec du sérum physiologique. Par des manceuvres thoraciques
douces, le kinésithérapeute va ventiler toutes les zones pulmonaires. Cela mobilise
les sécrétions pour les faire remonter vers la trachée et les évacuer des poumons
tout en produisant une toux efficace et ainsi prévenir I'apparition de zones moins
bien ventilées.
L'objectif est d'éviter l'apparition d'infections par stagnation du mucus et des
germes potentiels.
Idéalement, les séances seront effectuées a domicile pour limiter les risques
infectieux.
En cas dimpossibilité, 'enfant pourra étre recu au cabinet par le kinésithérapeute
en  appliquant  des
précautions  d'hygiéne
‘ ‘ rigoureuses (éviter
Notre petite fille a eu la chance d'étre d'attendre dans la salle
diagnostiquée a la naissance. Cela a dattente, séance de

permis une prise en charge rapide. kinésithérapie dans
La recherche et le suivi médical dont une salle qui doit
elle bénéficie lui permettent de grandir étre  nettoyée entre
normalement. Malgré les aléas de la chaque patient). Le
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maladie et les contraintes des soins,
c'est une petite fille comme toutes les
autres, souriante, épanouie et pleine de
vie. Nous envisageons son avenir avec
confiance sans se fixer de limites.

Marie et Charles, les parents de Aimée

99

kinésithérapeute portera
un masque et une
surblouse afin d'éviter
les transmissions de
germes. Afin de bien
drainer toutes les zones
pulmonaires, la séance
de kinésithérapie sera
réalisée, au minimum



cing fois par semaine pendant une vingtaine de minutes, a distance des repas.
La kinésithérapie sera réalisée de maniére préventive méme si votre
enfant n'a aucun symptdéme. Elle peut étre précédée de la prise d'un broncho-
dilateur puis d'un aérosol de sérum salé hyper tonique qui fluidifie le mucus.

A long terme, cette prise en charge précoce a pour but de maintenir un bon
état bronchique et permettra d'entretenir I'élasticité pulmonaire et la souplesse
thoracique. Par la suite, elle pourra étre associée a une prise en charge
orthopédique.

[l faudra également mettre en place des précautions d’hygiéne trés simples afin
de limiter le contact avec certains germes. Votre enfant devra étre a jour de tous
les vaccins obligatoires et recommandés dans le calendrier vaccinal, y compris
contre I'hépatite A et 'hépatite B, la rougeole, la varicelle et la grippe.

Le vaccin contre la grippe sera réalisé chaque année chez votre enfant et sa
famille proche.

Que se passe-t-il en cas d’infection respiratoire ?

Le traitement de l'infection bactérienne repose sur la kinésithérapie respiratoire
associée a des antibiotiques.

Lors des consultations et hospitalisations de jour, votre enfant bénéficiera d'un
prélévement des sécrétions bronchiques : 'examen cyto bactériologique des
crachats (ECBC), afin de mettre en évidence le ou les germes responsables.

Un antibiogramme testant la sensibilité aux antibiotiques sera réalisé et
permettra de prescrire I'antibiothérapie la plus adaptée. Le traitement précoce
de chaque épisode infectieux respiratoire prévient l'inflammation et 'altération
progressive du poumon.

13



14

Quelles sont les précautions d’hygiéne de base ?

[l n'est pas possible d'éliminer totalement les germes qui nous entourent mais des
précautions d’hygiéne simples vont limiter le contact avec certaines bactéries.

La principale mesure est le lavage de mains raisonné et adapté :



Nous vous conseillons d'autres mesures plus particuliéres :

* lors des visites a I'hopital, éviter les contacts entre les enfants atteints de
mucoviscidose et en salle d'attente, laisser votre enfant dans la poussette sous
I'abri-pluie, plus grand il devra porter un masque ;

+ prendre I'habitude d'éternuer ou de tousser dans son coude plutét que dans ses
mains diminue la transmission manu-portée ;

* si vous étes enrhumé, portez un masque et préférez les mouchoirs en papier
plutdt qu'en tissu ;

« @viter le contact direct dans la premiére année de vie de votre enfant avec des
personnes ayant un rhume, une bronchite ou porter un masque;

* rabattre le couvercle des WC avant de tirer la chasse d'eau ;

+ aérer la maison tous les jours au moins % d’heure ;

* enlever les chaussures de ville en rentrant chez vous;

« faire le ménage régulierement (1 fois par semaine);

* nettoyer le réfrigérateur a la javel 1 fois par mois ;

« @viter les irritants respiratoires (fumée de cigarettes, encens, bougies parfumées,
parfum d'ambiance, eau de javel en exces...);

+ éviter que votre enfant séjourne dansla maison lors de gros travaux de démolition/
rénovation ;

* nettoyer/désinfecter votre téléphone portable régulierement.
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Quelles sont les aides
auxquelles j’ai droit ?

Notre fille ainée,

A quoi sert le 100% de mon enfant ? atteinte de

Le protocole de soins, appelé plus mucoviscidose, a
couramment 100%, permet la 15 ans maintenant.
reconnaissance d'une maladie en Elle est en seconde
affection de longue durée (ALD). Il est et croque la vie a
établi par le médecin et doit étre transmis pleines dents avec
a votre organisme dAssurance Maladie, sa bande d'amis.
ou il sera étudié par le médecin conseil. 66 La maladie 44
Le 100 % a une durée déterminée , il est complique la vie,
renouvelable. c'est vrai, mais elle
Le protocole de soins ouvre droit a la prise n'empéche

en charge a 100 % (du tarif de la Sécurité pas d'étre heureux !
Sociale) des soins et traitements liés a la

mucoviscidose. Cependant, il ne remplace Claire et Romain
pas une mutuelle (qui peut étre utile en cas parents de Jeanne

d’hospitalisation par exemple).

Qui peut m'aider a compenser une partie

des frais liés a la mucoviscidose ?

Lorsquel'on a un enfant atteint d'une maladie chronique, la Maison départementale
des personnes handicapées (MDPH) est le lieu daccueil, dinformation,
d'accompagnement et de conseil pour les familles.

Le role de la MDPH est d'apprécier le « handicap » et de déterminer un taux
d'incapacité, qui permettra d'ouvrir droit a l'allocation d’éducation de I'enfant
handicapé (AEEH). L'AEEH est une prestation familiale, qui a pour but de soulager
les familles d'une partie des frais supplémentaires engendrés par la maladie.

Que dois-je faire si a lI'issue de mon congé maternité, si je ne veux pas
reprendre mon travail ?

Si vous souhaitez rester auprés de votre enfant et donc repousser votre reprise
professionnelle, il est possible de prendre :

Un congé parental d'éducation qui permet de réduire ou d'arréter votre activité
professionnelle, jusqu’aux trois ans de votre enfant. En cas de « maladie grave »
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d'un enfant, ce congé peut étre prolongé d'un an.

Le congé parental d'éducation est un droit, ouvert a tout salarié ayant au moins un
an d'ancienneté dans l'entreprise. Pendant la durée de ce congé, le contrat de travail
est suspendu et le salaire n'est plus versé.

Il est possible de percevoir pendant une durée déterminée la prestation partagée
d'éducation de l'enfant.

Un congé de présence parentale s'adresse aux parents d'enfant malade et leur
permet d'interrompre ou de réduire leur activité professionnelle. Ce congé est un
droit, ouvert a certaines personnes.

Pendant la durée de ce congg, le contrat de travail est suspendu et le salaire n‘est
plus versé. Il est alors possible de bénéficier de l'allocation journaliére de présence
parentale (AJPP). L'AJPP vous ouvre droit a 310 jours ouvrés, a prendre sur une
période de 3 ans maximum.

L'assistante sociale hospitaliere est la pour vous informer, vous orienter et vous
soutenir dans vos démarches.

Comment aborder la mucoviscidose avec la fratrie et la

famille ?

Nous sommes a votre disposition pour vous aider et discuter, et vous pourrez étre
accompagnés par les psychologues, tout comme les membres de votre famille qui
le souhaiteraient.

En effet, il peut étre compliqué d'expliquer aux autres enfants de la fratrie et a la
famille en général ce qui se passe. Les enfants percoivent parfaitement les émotions
de leurs parents (leur tristesse, leur angoisse). Leur silence est alors inquiétant car il
risque d'éveiller un sentiment d'insécurité.

Il est essentiel de déculpabiliser et de répondre aux questions qu'ils poseront, de
leur expliquer avec des mots simples la maladie du bébé. Parler va rassurer. Il est
tout aussi important que vous annonciez la maladie auprés des membres votre
famille, vous y trouverez ainsi des appuis.
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Conseil génétique, dépistage des proches, projet de
nouvelle grossesse

Vous (les deux parents) étes porteurs d'un géne défectueux et d'un géne normal.
Cette condition d'«hétérozygote» ou «porteur sain» n'est associée a aucun
symptdme. Lors d'une consultation de conseil génétique, une prise de sang va étre
réalisée et permettra de déterminer la mutation dont chacun de vous étes porteur.
Si vous projetez une nouvelle grossesse, vous serez orienté vers un service
spécialisé, afin de vous accompagner au mieux dans ce projet.

Vos fréres, soeurs et autres membres de la famille sont également susceptibles
d'étre porteurs sains.

Il est important de les informer de la possibilité de se faire tester pour la mutation
que vous portez, éventuellement avec leur conjoint, notamment dans la perspective
d'un projet parental.

Toutes ces notions pourront vous étre expliquées et discutées au mieux lors d'une
consultation de conseil génétique.

Les voies de recherche

La mucoviscidose est 'une des maladies génétiques ou l'on a fait le plus de progrés
récemment.

Les récentes avancées ont permis la mise au point de médicaments limitant
I'expression de certaines mutations et améliorant I'état clinique des patients. Le
grand défi des chercheurs et des équipes cliniques est de trouver des médicaments
pour tous les patients et toutes les mutations. C'est pourquoi il est probable qu'un
jour on propose que votre enfant participe a un essai thérapeutique. Ces études
testent des nouveaux médicaments ou des nouveaux moyens de caractériser la
maladie. L'objectif est de garder votre bébé dans un état de santé optimal afin qu'il
puisse un jour bénéficier de tous ces progres.

La recherche fonctionne en partie grace aux dons et est souvent aidée par les
associations de patients.

Une des associations destinée a financer la recherche, Mucoviscidose : ABCF2 , a été
créée a I'hopital Necker et c'est grace a elle que ce livret est financé.
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66—

Bien sr la Muco
a impacté nos vies. Mais les
soins ont depuis longtemps
trouvé leur place dans notre vie
et ne 'empéchent pas d'avoir une
vie de petite fille parfaitement
épanouie. Elle suit une scolarité
normale, fait du sport et a
beaucoup d'amis.
Sa maladie, elle la connait. Elle en
parle aisément et sans tabou.

En début d'année scolaire elle a
souhaité évoquer le sujet avec ses
camarades de classe afin qu'ils
comprennent pourquoi le kiné
venait la voir a I'école.

Elle a conclu en disant: «<malgré
ma maladie, je peux faire beaucoup
de choses qui me plaisent et je suis
heureuse. Et puis je sais qu'un
Jour les docteurs vont trouver un
médicament pour me soigner».

Maryline et Fabien, les parents
de Chiara
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Ce document a été réalisé grace au soutien de I'association Mucoviscidose : ABCF2
La recherche guérira vos enfants. Pour faire un don : www.abcf2.com

¢
o/ ABCF
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