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Introduction

La porphyrie hépatique aigiie (PHA) est une maladie généetique rare due a un déficit d’une des enzymes de la chaine de biosynthese de 1’heme. Elle est
caracterisee par des crises neuro-viscerales aigués comprenant de violentes douleurs abdominales, des signes dysautonomiques et neurologiques centraux et
peripheriques sensitivomoteurs. Cette maladie reste sous-diagnostiquee. Identifier une PHA est donc un enjeu majeur pour une prise en charge précoce et
adaptée des patients. 234>

L'objectif principal ¢tait de déterminer la proportion de patients souffrant de PHA au sein d’une population de 150 patients 1ssus de consultations de
gastroenterologues, urgentistes, neurologues, gynecologues, internistes ou autres specialistes, orientés vers un interniste référent devant un tableau clinique
evocateur et un premier bilan etiologique negatif. L’objectif secondaire ¢tait de definir et caractériser le profil des patients selon la symptomatologie
d’entree.

Patients et méthodes

Il s’agissait d’une ¢tude observationnelle, multicentrique et ambispective. 160 patients provenant de 13 centres hospitaliers francais ont ¢t¢ inclus dans
I’étude entre septembre 2021 et décembre 2023.

Criteres d’inclusion : homme ou femme de 18 a 60 ans, presentant des douleurs abdominales séveres, apyrétiques et diffuses sur plusieurs jours, évoluant
depuis moins de 5 ans, associees a au moins un des symptomes neurologiques suivants : (1) péripheriques (diminution de la force motrice, douleurs dans les
membres), (1) dysautonomiques (tachycardie, nausées, vomissements, constipation) et ayant eu un ler bilan étiologique négatif.

Le diagnostic de la PHA reposait sur le dosage urinaire des précurseurs neurotoxiques de 1’heme : acide delta-aminolévulinique (ALA) et porphobilinogene
(PBG). Un patient ¢tait considéré comme souffrant de PHA (PHA+) s1 : ALA > 3 umol/mmol Creatinine et/ou PBG > 1 umol/mmol Créatinine. Dans tous
les autres cas, le patient a ¢t¢ considéré comme ne souffrant pas de PHA (PHA-).

Criteres d’inclusion Figure 1 : Modalités de recrutement
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Reésultats

Parmi les 152 patients inclus dans 1’analyse, 9 (5,9%) patients ont éte diagnostiques PHA+. Toutes ¢taient des femmes d’age moyen de 34.3 ans et ont ¢te
adressees par un neurologue (2), un interniste (2), un urgentiste (1), un gastroenterologue (1), un gynécologue (1) ou un autre praticien (1). Un tiers des
patients PHA+ avait une histoire familiale de PHA. Les facteurs déclenchant les crises etaient le stress (6), les cycles menstruels (4), les médicaments (4),
les infections (1), 1’alcool (1) ou le tabac (1). Le dela1 moyen entre 1’1inclusion et la premiere douleur abdominale sévere, apyrétique et diffuse était de 28,4
mois. Huit patients présentaient une dysautonomie (nauseée, vomissement, constipation et/ou tachycardie), 5 patients présentaient des symptomes
neurologiques peripheriques et 6 patients avaient des symptomes neurologiques centraux (principalement troubles psychiatriques et anxiete).

Figure 2 : distribution des patients PHA+ et PHA- Figure 3 : Symptomes des patients PHA+ ; N=9
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Conclusion

Cette ¢tude a determine une prévalence de 5.9% de PHA chez des patients devant un tableau clinique évocateur en France. Elle confirme le symptome
principal de la PHA incluant les douleurs abdominales severes, apyrétiques et diffuses €voluant sur plusieurs jours, associces a des symptomes
neurologiques.
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