Optimisation de la pratique infirmiere en clinique spécialisée aupreés des personnes

vivant avec la tyrosinémie afin d’améliorer leur santé et leur bien-étre.

La tyrosinémie, une maladie héréditaire rare, touche environ une personne sur 16 000 au
Québec, avec une prévalence prédominante dans la région du Saguenay—Lac-Saint-Jean
(SLSJ) en raison d’effets fondateurs [1,2]. Cette maladie chronique et multisystémique
présente une grande variabilité clinique et une évolution imprévisible, complexifiant la
prise en charge des personnes qui en sont atteintes et ainsi représentent un enjeu majeur

d’acces, de continuité et d’équité des soins [3-4].

Malgré I’existence de cliniques spécialisées, 1’organisation des soins demeure parfois
fragmentée, notamment lors des transitions de vie et de santé [5,6]. Cette situation peut
augmenter le fardeau des personnes vivant avec une maladie rare et de leurs proches en ce
qui concerne la coordination des soins [7,8]. Notons, certes que la gestion de cas par une
infirmiére constitue une approche prometteuse pour améliorer la coordination, la continuité

et la qualité des services offerts a ces populations vulnérables [9,10-13].

Cette étude vise a optimiser la pratique infirmi€re auprés des personnes vivant avec la
tyrosinémie (PVT) en documentant un modele de gestion de cas infirmicre. Les objectifs
sont de décrire les activités infirmicres aupres des PVT, de leurs proches et de 1’équipe
multidisciplinaire, d’explorer leurs trajectoires de soins et transitions, ainsi que d’identifier
leurs besoins biopsychosociaux, les ressources disponibles et les stratégies d’adaptation

utilisées.

Menée dans une clinique du spécialisée en maladies métaboliques dans la région du SLSJ,
cette ¢tude exploratoire descriptive adoptera une approche collaborative avec patient-
partenaire. Des observations cliniques et des entrevues permettront de comprendre les
réalités vécues et de soutenir I’amélioration des soins. Les résultats contribueront a
structurer le role infirmier en maladies rares et a favoriser des soins accessibles, équitables

et centrés sur les besoins des PVT et leurs familles [6,14-16].
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