
LES TRAITEMENTS

LES MANIFESTATIONS
DE LA MALADIE

Une personne atteinte de cette maladie, si elle
n’est pas traitée, pourrait présenter les symptômes
suivants :

Faiblesse
musculaire ;
Fragilité osseuse ;
Jaunisse ;
Cancer du foie.

Retard de croissance ;
Retard de
développement moteur ;
Vomissements ;
Saignements ;
Douleurs aux membres ;
Crises neurologiques ;

La tyrosinémie de type 1 est une
maladie génétique qui se caractérise par
l’absence d’une enzyme, 
la fumarylacétoacétate hydrolase (FAH),
normalement produite par le foie. 

Cette enzyme est nécessaire pour décomposer
la tyrosine, un acide aminé présent dans la
plupart des protéines animales et végétales.

Si elle n’est pas traitée, la maladie cause une
accumulation de déchets qui endommagent le
foie, les reins et le système nerveux, entrainant
une dégénérescence rapide de ces organes.

Sans traitement, la plupart des enfants
décédaient avant l’âge de 6 mois et
certains en décédaient avant 2 ans.

L'espérance de vie des personnes atteintes est
inférieure à la population générale.

DE TYPE 1
TYROSINÉMIE

Les personnes prennent également un médicament, le
NTBC, qui empêche l’aggravation de la maladie. Cette
médication modifie la digestion de la tyrosine et
empêche ainsi l’accumulation des déchets toxiques.

Le traitement associant le NTBC à l’alimentation à faible
teneur en tyrosine permet de maîtriser l’évolution de la
maladie, mais ne la guérit pas. Elle diminue également
le risque à moins de 1 % de développer un cancer du foie.  
La personne atteinte ne présente aucun symptôme de
la maladie lorsque ces traitements sont bien respectés.

Si la situation se détériore, la greffe du foie permet une
correction permanente de la maladie. Cependant, la
personne doit prendre un médicament toute sa vie pour
assurer le succès de la greffe à long terme. La personne
greffée sera considérée immunosupprimée pour le reste
de sa vie.

La base du traitement réside en une alimentation
restreinte en phénylalanine et en tyrosine, donc faible
en protéines animales et végétales.

En collaboration avec le CLSC, les Banques alimentaires
du Québec fournissent des aliments et des mets qui
facilitent la préparation des repas. Les personnes
atteintes doivent prendre une formule de lait et des
suppléments alimentaires qui apportent les nutriments
et protéines essentiels à leur croissance et à leur
développement.  Des fruits et des légumes complètent
le repas. Elles peuvent également obtenir des produits à
faible teneur en tyrosine gratuitement dans le cadre
d’un programme financé par le ministère de la Santé et
des Services sociaux (MSSS).

Les personnes atteintes doivent suivre cette diète
pendant toute leur vie. 

LES ALIMENTS
INTERDITS

Les protéines animales et végétales font parties
des aliments interdits dans l'alimentation de la
personne atteinte de la tyrosinémie. Les protéines
sont contenues, par exemple dans les oeufs, la
viande, les poissons, les noix et les produits laitiers.



LE DIAGNOSTIC

Le diagnostic est habituellement posé avant que
l’enfant ne présente les premiers signes de la maladie.
Dans le cadre du Programme québécois de
dépistage néonatal du MSSS, tous les nouveau-nés
du Québec sont soumis à un test de dépistage de la
tyrosinémie héréditaire de type 1.

Ainsi, il est possible de débuter le traitement avant
que la maladie n’ait causé des dommages au foie. Ce
dépistage a certainement contribué à sauver des vies
et à diminuer les séquelles associées à un diagnostic
tardif.

Les couples à risque peuvent également avoir recours
au diagnostic prénatal, soit par l'amniocentèse
(prélèvement de liquide amniotique) ou la biopsie
choriale (prélèvement de tissus de placenta) et par
analyse génétique.

C’est grâce à la recherche que le gène responsable de
la tyrosinémie de type 1 a été découvert en 1993, le
gène FAH, situé sur le chromosome 15.

Les parents espèrent toujours un traitement qui
guérira définitivement leur enfant. La thérapie
génique pourrait être une nouvelle voie à explorer.

Mais le foie est un organe complexe, il vaut mieux
travailler davantage avec les parents et les enfants
pour bien respecter le traitement. C’est le meilleur
gage de réussite!

LA RECHERCHE

RESSOURCES
Groupe d'Aide aux Enfants Tyrosinémiques du Québec (GAETQ)
Information - Soutien - Parrainage
info@gaetq.org
Tél.: 418 481-1671

Clinique des maladies métaboliques - CIUSSS SLSJ
Diagnostic et suivi médical - Information - Recherche clinique
Tél.: 418 695-7777

Clinique de pédiatrie du Saguenay
Suivi de la clientèle pédiatrique
Tél.: 418 549-1034

Service de biologie moléculaire et génétique médicale - CIUSSS SLSJ 
Information sur les risques de transmission de la maladie, les alternatives
de reproduction, l’analyse génétique et le diagnostic prénatal
Tél.: 418 541-1000 poste 3238

RÉVISION DU CONTENU
SCIENTIFIQUE ET CONCEPTION

GRAPHIQUE



Comité d'experts de CORAMH
Équipe de CORAMH

Programme de Formation médicale à Saguenay (projet étudiant)



UNE MALADIE HÉRÉDITAIRE
À CARACTÈRE RÉCESSIF

Dans les régions du Saguenay–Lac-Saint-Jean, de
Charlevoix et de la Haute-Côte-Nord, une
personne sur 19 est porteuse du gène responsable
de la tyrosinémie. 

Dans ces régions, c'est environ un nouveau-né sur
1500 qui est atteint de la maladie.

Chaque année au Québec, environ un à trois
enfants naissent avec la tyrosinémie de type 1.

25 % d’avoir un enfant atteint de la maladie ;
50 % d’avoir un enfant porteur et non atteint ;
25 % d’avoir un enfant non porteur et non
atteint.

Pour transmettre la maladie, les deux parents
doivent être porteurs du gène défectueux
responsable de la maladie. Les porteurs ne
présentent aucun signe de la maladie.

Deux parents porteurs ont à chaque grossesse une
probabilité de :
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