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* La PHA comprend quatre sous-types. La porphyrie aiguë intermittente (PAI) avec 80% des cas, suivie de la coproporphyrie  
héréditaire (CH), la porphyrie variegata (PV) et de la très rare porphyrie par déficit en ALA déshydratase (ADP).

†Les symptômes cutanés ne surviennent que dans les CH et PV.

95 %95 %
des patients atteints  

de PHA signalent  
des douleurs abdominales 
(similitudes avec un syndrome abdominal 
aigu mais sans localisation spécifique).3,6

Les signes & symptômes de la PHA* incluent :

DOULEUR ABDOMINALEDOULEUR ABDOMINALE
INTENSE ET DIFFUSEINTENSE ET DIFFUSE

Système nerveux
PÉRIPHÉRIQUE

Système nerveux 
CENTRAL

Système nerveux 
VÉGÉTATIF

CUTANÉ†

•  Faiblesse  
ou douleur 
dans les 
membres

• Anxiété
• Dépression 
• Insomnies 
• Confusion

• Nausées
• Vomissements

•  Lésions  
cutanées  
sur les zones  
exposées  
au soleil

1 OU PLUSIEURS DES SYMPTÔMES SUIVANTS
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Confirmez votre suspicion  
en effectuant de simples  

dosages urinaires

Les symptômes non spécifiques  
de la PHA peuvent mener  

à des erreurs diagnostiques 

‡ PBG et ALA sont des précurseurs de la porphyrine qui sont 
naturellement présents dans la voie de biosynthèse de l’hème 
dans le foie, mais qui atteignent des niveaux toxiques chez les 
patients atteints de PHA symptomatique.

PBG 
(porphobilinogène)‡

 ALA 
 (acide delta-aminolévulinique)‡

 Syndrome de l’Intestin Irritable 

Syndrome de Guillain-Barré

 
Endométriose

	 Maladies	Inflammatoires	 
 Chroniques de l’Intestin 

 Fibromyalgie

 Troubles psychiatriques 

 PHA

ET SI C’ETAIT UNE 
PORPHYRIE	HÉPATIQUE	AIGUË	(PHA) ?1-6

Références : 1. Balwani M, Wang B, Anderson KE, et al; for the Porphyrias Consortium of the Rare Diseases Clinical Research Network. Acute hepatic porphyrias: recommen-
dations for evaluation and long-term management. Hepatology. 2017;66(4):1314-1322. 2. Bissell DM, Anderson KE, Bonkovsky HL. Porphyria. N Engl J Med. 2017;377(9):862-
872. 3. Anderson KE, Bloomer JR, Bonkovsky HL,  et al. Recommendations for the diagnosis and treatment of the acute porphyrias. Ann Intern Med. 2005;142(6):439-450. 
4. Puy H, Gouya L, Deybach JC, Porphyrias, Lancet 2010;375:92437. 5. Ventura P, Gouya L, Balwani M, Bissell DM,Disease Manifestations of Patients with Recurrent Acute 
Hepatic Porphyria (AHP) and Daily Life Impacts in EXPLORE International, Prospective, Natural History Study. 6. The acute porphyrias: a diagnostic and therapeutic challenge 
in internal and emergency medicine, Ventura et al, Intern Emerg Med (2009) 4:297–308 DOI 10.1007/s11739-009-0261-4. 

CM2637_Fiche PHA - EXE.indd   1CM2637_Fiche PHA - EXE.indd   1 10/03/2021   10:5110/03/2021   10:51



Une famille de maladies génétiques rares 
La porphyrie hépatique aiguë (PHA) fait référence à une famille de maladies génétiques rares caractérisées par des  
crises neuroviscérales potentiellement mortelles et, pour de nombreux patients, des symptômes chroniques invalidants 
qui ont un impact négatif sur la qualité de vie. La PHA est aussi associée à des complications graves.

ALA et PBG, des métabolites toxiques
L’ALA et le PBG sont des précurseurs de la synthèse des porphyrines, mais ils deviennent toxiques à forte concentration.

Ils seraient ainsi responsables à fortes concentrations des symptômes aigus et chroniques de la maladie, ainsi que des 
complications telles que le carcinome hépatocellulaire ou la maladie rénale chronique.

L’ALA et le PBG doivent être dosés pour confirmer le diagnostic de crise neuroviscérale de la PHA.

Des symptômes invalidants, majoritairement chez les femmes
Les symptômes de la maladie apparaissent le plus souvent chez les femmes en âge de procréer.

La douleur abdominale intense et diffuse se présente chez près de 95 % des patients. D’autres symptômes courants peuvent 
inclure des nausées et vomissements, des urines foncées, une confusion et anxiété, ainsi qu’une douleur ou faiblesse dans  
les membres. 

Dans une cohorte de patients avec crises fréquentes, près de 65 % des patients ont aussi rapporté des symptômes chroniques 
et des symptômes quotidiens.

Conséquences d’un retard diagnostique
Les erreurs diagnostiques sont fréquentes dans le parcours de diagnostic d’une PHA car les symptômes sont non spécifiques 
et se retrouvent dans d’autres maladies.

Ces retards dans le diagnostic se manifestent par la consultation de nombreux spécialistes, et peuvent donner lieu à des 
hospitalisations répétées, des interventions chirurgicales inutiles et à l’apparition de complications chroniques graves 
comme le carcinome hépatocellulaire, l’hypertension artérielle et l’insuffisance rénale qu’il convient de surveiller le plus 
précocement possible.
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Des taux élevés d’ALA et PBG 
à l’origine des manifestations de la PHA1-12

Quand les signes et symptômes de votre patient 
vous font suspecter une PHA, réalisez un dosage urinaire de :

PBG 
(porphobilinogène) 

 ALA 
 (acide delta-aminolévulinique)

Les dosages urinaires sont aujourd’hui réalisés dans de nombreux CHU comme ceux de Lille, Rennes, Bordeaux, Toulouse, Lyon 
ainsi que le CRMR Porphyries en région parisienne.

Alnylam, en partenariat avec certains de ces CHU et du CRMR Porphyries, peut également vous faciliter la réalisation de ces dosages.
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