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Introduction
L’hyperoxalurie primitive est une maladie héréditaire rare (1 cas/t| ... Thyroide ggrgfsago pra—
million d’habitants/an) de transmission autosomique récessive, Wi T e ey NN Z¢  Hypothyroidie p
c’est une maladie lithiasique chronique grave qui peut se révéler a EIL
tous les ages et dont le diagnostic est souvent tardif. pOcance | Troubles visuels
Insuffisance cardiaque Dépots rétiniens

Elle est due a une mutation de 1’un des genes codant pour des Arythmie
enzymes hépatiques participant au métabolisme de [’oxalate SAE
conduisant a un exces de son production et son accumulation au Artéres Poad
niveau des reins et des tissus responsable d’une oxalose Calcifications Nodule
systemique. arfenclics Nécrose-gangréne
[’évolution se fait toujours, en I’absence de traitement, vers ~ Rein Prurit
I’1nsuftisance rénale terminale. 7 = NN Li,thiase .
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Le traitement ultime de cette pathologie est la greffe hépato- Insuffisance renale Dépots dans la paroi
renale. Figure 1 : Biopsie ostéomedullaire : | [squelette niestinale
Nous rapportons le cas d’une patiente atteinte dune| |cristaux d’oxalate de calcium déposés| [Fracture
hyperoxalurie primitive type 1 au stade d’hémodialyse avec un en rosettes ou en étoiles Douleur Nerfs
depistage familial positif. Retard de croissance Neuropathie ischémique

Cas clinique Muscle
Myopathie

Articulations
Arthrite

Il s’agit d’une patiente agée de 45 ans, hémodialysée chronique depuis 2019 sur néphropathie
indéterminee, ayant comme antécédent familial : une mere decedée au décours d’une néphropathie non
documenteée.

Figure 2 : Oxalose systemique

Elle a ¢té référée au service de Médecine Interne du CHU Ibn Sina de Rabat devant 1’installation de
thromboses veineuses a répétition des abords vasculaires d’hémodialyse avec altération de I’état genéral. Source : Institut de Recherche Expérimentale et

[’examen clinique a 1’admission était normal en dehors des polyarthrites périphériques des grosses et Clinique, Universite Catholique de Louvain,

petites articulations avec Squeeze test positif. Belgique.
Devant cette symptomatologie, un bilan ¢tiologique de ces thromboses récidivantes a ¢t¢ demandé¢ revenu
normal; notamment un bilan immunologique, SAPL, bilan de thrombophilie complet et un bilan L o
, . . Reéferences
paran¢oplasique comprenant une TDM CTAP et une mammographie.
Un bilan hématologique fait d’une numération formule sanguine, clone HPN et mutation JAK2, a été 1.El Ghali Z, Lahcen ZA, Fadili W, Kaitouni Al,
réalise, n’objectivant pas d’anomalies. Hakkou M, Hamdaou1 A, Laouad I. Diagnostic
Afin de compléter le bilan étiologique, une biopsie ostéo médullaire a été faite révélant une oxalose tardif d'une hyPeroxalurie.primitive. au stade
médullaire avec dépots de cristaux d’oxalate de calcium (Figure 1). d'msuffisance renale chronique terminale avec
. . . h thyroidie. Pan Afr Med J. 2014 A
Devant ce dernier résultat, un bilan 1ésionnel de 1’oxalose a ét¢ demande : 1?) 107p. 31;17 yrolete. Tan Al ¥e Pt
" Examen ophtalmologique a la recherche d’une rétinopathie est revenu normal ,
" Une ¢lectrocardiogramme n’objectivant pas une atteinte cardiaque 2 M. Bettaieb. I. Mami. H. Jebali. I. Ouertani. B.
" Un bilan hépatique a montré une cholestase hepatique avec GGT a 64UI/1 et PAL a 694 Ul/l Ben Kaab, L. Rais, MK. Zouaghi
*Un bilan phosphocalcique avait objectivé une calcémie corrigée a 102 mg/l et une phosphorémie L’hyperoxalurie primitive de type 1: a propos
normale | o | de 7cas, Néphrologie & Thérapeutique,
"Une échographie rénale a objectivé un cortex rénal calcifié Volume 15, Tssue 5, 2019, Page 363
Devant ces résultats; le diagnostic d’une hyperoxalurie primitive a été pos¢, une mutation d’AGXT
(Alanine glyoxylate aminotransférase) a ét¢ demandée, qui est revenue positive : le diagnostic d’une 3.Y. Allata, F.Z. Souilmi, N. Hammas, T. Sqalli
hyperoxalurie primitive type 1 a ¢té retenu, et vue que cette pathologie est une maladie heréditaire ; Houssaini, M. Hida, Mode de révélation
I’étude génétique aupres des membres de la famille, notamment la fratrie et sa fille, a objectivé la présence atypique d’une hyperoxalurie primitive de type
de la mutation d’AGXT et depuis 1ls ont ¢t¢ mis sous vitaminothérapie B6. I, Volume 280, Issue 1001, 3/2023, Pages 3-71

Etant donné que la patiente est déja au stade d’hémodialyse, elle a été mise sous vitamine B6 et anti
coagulation par héparine, avec un recul de 6 mois, la patiente n’a pas présenté de nouveaux episodes de
thromboses de sa fistule artério-veineuse.

Reésultat et conclusion

L’hyperoxalurie primitive de type est la forme la plus fréquente. Elle est causée par un déficit en une enzyme heépatique AGXT (Alanine glyoxylate
aminotransférase).

La présentation clinique chez notre patiente ¢tait semblable aux données de la littérature qui est en rapport avec 1’oxalose systemique (Figure 2). Cependant, le
diagnostic a ¢te pose tardivement au stade d’IRCT apres 5 ans de mise en hémodialyse.

Des cas similaires d’hyperoxalurie primitive ont été rapportés et le diagnostic a été posé apres mise en hémodialyse [1-2-3],

Sur le plan thérapeutique, théoriquement, plusieurs mesures sont proposees : hyperhydratation mais qui reste difficile au stade d’insuffisance rénale chronique vu
le risque de surcharge hydrosodee et d’cedeme aigu du poumon ; inhibiteurs de cristallisation ; administration de pyridoxine, qui le seul traitement préventif
(c’est un cofacteur de ’AGXT) a dose de Smg/kg en augmentant par paliers de 5 mg/kg toutes les 4 semaines jusqu’a 20 mg/kg ; mais la double transplantation
hepatoreénale reste le traitement de choix notamment au stade d’insuffisance rénale terminale. Cette option thérapeutique n’¢€tait pas possible dans notre contexte.

Notre cas est le premier qui rapporte un dépistage familiale positif dont le but est de prévenir les consequences fatales de cette pathologie rare.
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