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EDITORIAL

LES MALADIES RARES,
NON MOINS IMPORTANTES

Les maladies orphelines sont des maladies
rares qui affectent un nombre restreint de
personnes comparativement a la population
générale. Etant donné qu’elles sont rares, ces
pathologies suscitent peu d’intérét de la part
de la communauté scientifique. De plus, aucun
traitement efficace n’est disponible pour ces
maladies et les traitements offerts permettent,
au mieux, d’atténuer les symptomes. La nutri-
tion joue un réle important au niveau de la
qualité de vie et de la survie des gens atteints
de maladies orphelines. Dans ce numéro de
Nutrition - Science en évolution, nous vous
présentons un dossier qui inclut trois articles
portant sur trois maladies orphelines relative-
ment peu connues et qui affectent les enfants,
les adultes et les personnes dgées.

Le premier article porte sur l'acidose
lactique du Saguenay-Lac-Saint-Jean, une
maladie génétique rare qui affecte les jeunes
enfants. C’est une maladie peu connue, avec
une courte espérance de vie et pour laquelle
aucun traitement n’existe a ce jour. Dans
son article, Julie Thompson Legault vise a
démystifier cette maladie. On y apprend les
causes, les symptomes et le diagnostic. De plus,
bien que des études scientifiques traitant de
Palimentation des patients atteints d’acidose
lactique soient requises, Madame Thompson
Legault présente les principales recomman-
dations nutritionnelles qui s’appliquent aux
sujets atteints.

Le deuxieme article, signé par Véronic
Damphousse, Marie-Héléne Denis et
Marjolaine Mailhot, porte sur la fibrose
kystique, une autre maladie d’origine géné-
tique qui se manifeste deés I'enfance et dont les
patients survivent jusqu’a I’dge adulte. Mme
Denis, nutritionniste a la clinique pédiatrique
de fibrose kystique du CHU-Justine, et Mme
Mailhot, nutritionniste a la clinique adulte de
fibrose kystique du CHUM, nous expliquent
I’approche nutritionnelle et ses défis chez
lenfant et I'adulte.

Marie-Eve Lavoie, Dt.P,, Ph.D., Institut
universitaire de gériatrie de Montréal

Chantal Bémeur, Dt.P,, Ph.D.,
Département de nutrition, Université de
Montréal et Centre de recherche du CHUM

Le troisiéme article nous renseigne sur une
maladie affectant les personnes plus agées, la
sclérose latérale amyotrophique. Bien que la
prise en charge nutritionnelle est essentielle
ala survie et a la qualité de vie des personnes
atteintes, les connaissances en lien avec le
soutien nutritionnel requis sont limitées a
ce jour. Nancy Presse nous renseigne sur les
connaissances actuelles dans la prise en charge
nutritionnelle des personnes atteintes et sur
les défis a relever.

Dans la section Pratico-pratique, deux
articles portent sur des initiatives développées
par nos collegues nutritionnistes. D’abord,
Manon Rousse et Catherine Lalonde signent
un article sur la mise en place d’un programme
de dépistage nutritionnel visant a intervenir
de maniére précoce aupres de la clientele
vulnérable au CSSS du Suroit. Ensuite, Pina
Dimedio nous explique la démarche entre-
prise a 'Hopital Santa Cabrini lors de I'im-
plantation du processus de soins en nutrition,
un projet qui avait pour but d’uniformiser la
rédaction des notes nutritionnelles versées
au dossier médical.

Enfin, le raisonnement clinique, pierre
angulaire de l'exercice de notre profession,
fait 'objet d’un article dans la section Le
Plus. France Nolin, coordonnatrice de stages,
et Edith Painchaud et Jocelyne Parent,
responsables de la formation clinique au
département de nutrition de I'Université
de Montréal, nous expliquent en quoi la
complexité du raisonnement clinique rend son
apprentissage et son enseignement exigeants.

En terminant, nous souhaitons que la
lecture de ce numéro vous permette de vous
familiariser avec les maladies rares et orphe-
lines mais non moins importantes!

Bonne lecture! il
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MOT DE LA PRESIDENTE

MALADIES RARES ET ORPHELINES:

_OCCASION
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DE FA
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NUTRITIONNISTES

Selon un rapport de I'Institut national d’excellence en santé et en services sociaux
(INESSS) de 2011, une maladie rare est une affection mettant la vie en danger,
une affection tres invalidante ou une affection grave et chronique qui ne touche
qu’un nombre trés restreint de personnes. Prés de 6 000 a 8 000 maladies rares
sont déja recensées dans le monde, dont plus de 80 % sont associées a des facteurs

RE VALOIR
ETETISTES/

genétiques. Le nombre élevé de maladies rares entraine une forte prévalence de

personnes atteintes. Au Canada, 1 personne sur 12 souffre d'une maladie rare. Selon
le Regroupement québécois des maladies orphelines (RQMO), au Québec, on estime
que pres d'une personne sur 20 serait atteinte ou porteuse d'une maladie rare, ce qui

représente pres de 500 000 Québécois.

Anne Gagné, Dt.P., nutritionniste

Le 2 octobre 2010, alors qu’il participait au
premier colloque du RQMO, le ministre de
la Santé et des Services sociaux du Québec a
exprimé son intention d’établir une stratégie
pour le Québec en matiére de prise en charge
des maladies rares. Le role élargi de la nutri-
tion aupres de ces clientéles complexes ne
doit pas étre oublié. En effet, on sait que ces
clients vulnérables ont de nombreux besoins
particuliers, ce qui représente un créneau non
négligeable pour les diététistes/nutritionnistes.
Dans ce numéro, nous souhaitons ainsi souli-
gner I'importance des soins nutritionnels dans
le traitement de quelques-unes de ces maladies.

On rappelle souvent la difficulté d’acces,
c’est-a-dire 'absence ou 'insuffisance de
ressources paramédicales et de soutien
pratique dans la vie de tous les jours de ces
personnes. Le manque de soins coordonnés
ou leur qualité insuffisante peut aggraver
les déficiences physiques et entrainer une
perte d’autonomie additionnelle. Le role des
diététistes/nutritionnistes, qui collaborent

a préserver cette autonomie, est essentiel et
reconnu. Comme les traitements existants
sont rarement efficaces, ce sont souvent
uniquement les symptdmes qui pourront
étre traités afin d’améliorer la qualité et
l'espérance de vie. L’évaluation nutritionnelle,
la détermination d’un plan individualisé et
la surveillance nutritionnelle contribueront
assurément a améliorer ces aspects.

En somme, la rareté de ces maladies
entraine des défis et des besoins particuliers
pour notre systeme de santé. Par ailleurs, les
pistes d’amélioration suggérées pour la prise
en charge de ces patients sont nombreuses.
Les professionnels de la santé, incluant les
diététistes/nutritionnistes, doivent connaitre
les données probantes et avoir acces a
I'information appropriée sur tous les aspects
de la maladie. A cet égard, 'OPDQ rappelle
que non seulement «la diététiste doit tenir
compte, dans l'exercice de sa profession,
de ses capacités et de ses connaissances,
de leurs limites, ainsi que des moyens a sa

disposition », mais aussi que «la diététiste
doit prendre les mesures nécessaires pour
assurer au public la qualité et la disponibilité
de ses services professionnels. A cette fin,
elle doit, notamment, assurer la mise a jour
de ses connaissances »!. De ce fait, nous
encourageons des consultations avec des
collegues en présence de cas complexes
ou inhabituels afin de maintenir des
interventions de qualité qui assurent la
protection du public.

Bonne lecture! i

Référence
1. Code de déontologie des diététistes
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FROM THE PRESIDENT
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According to the 2011 report from the “Institut national d’excellence en santé
et en services sociaux (INESSS)”, a rare disease is a condition that threatens
human life, is a very debilitating condition or is a severe and chronic condition
that affects only a very small number of people. Nearly 6,000 to 8,000 rare
diseases have already been identified in the world, with more than 80%

HASIZE

associated with genetic factors. The high number of rare diseases causes a high
prevalence of people affected. In Canada, 1 in 12 people suffer from a rare disease.
According to the “Regroupement québécois des maladies orphelines (RQMO)”,

it is estimated that nearly 1 in 20 people, in Québec, will have or will carry a rare
disease, which represents approximately 500,000 Quebecers.

Anne Gagné, P.Dt., Nutritionist

On October 2, 2010, while attending the first
conference of RQMO, Québec’s Minister
of Health and Social Services expressed
the intention to establish a strategy for the
management of rare diseases in Québec. The
expanded role for the nutritional care of these
complex clients must not be forgotten. In fact,
we know that these vulnerable clients have
numerous special needs, thereby representing
an important specialty for dietitians / nutri-
tionists. In this issue, we wish to emphasize
the importance of nutritional care in the
treatment of some of these diseases.

The difficult access to healthcare re-
sources is often a fact, that is to say, the
absence or lack of paramedical resources
and support personnel in the daily life of
these people. The lack of coordinated care or
the insufficient quality of care can aggravate
physical disabilities and cause added loss of
autonomy. The role of dietitians / nutritionists
who work to preserve the client’s autonomy
is essential and is well recognized. As existing

treatments are rarely effective, it is often only
the symptoms that can be treated to improve
the quality of life expectancy. A nutritional
assessment, with a personalized care plan and
the implementation of a nutritional monito-
ring plan definitely contribute to improving
the overall care.

In conclusion, the rarity of these diseases
involves special challenges and needs from
our health care system. In addition, areas of
improvement suggested for the management
of these patients are numerous. Healthcare
professionals, including dietitians / nutritio-
nists, must be aware of the evidence based
practice and have access to pertinent infor-
mation covering all aspects of the disease. In
this respect, the OPDQ points out not only
that “the dietitian must take into account,
in the exercise of the profession, their abi-
lities, limitations and means at their dispo-
sal”, but also, that "the dietitian must take
the necessary measures to ensure that the
public has access to the availability of quality

Nutrition — Science en évolution Volume 11 N°3 Hiver 2014

professional services. To fulfill this obliga-
tion, the dietitian must ensure continuing
education activities in order to update his/
her knowledge™. The OPDQ also encourages
consulting with colleagues when presented
with complex or unusual diseases in order
to maintain quality interventions to ensure
the protection of the public.

Enjoy your reading! il

Reference
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