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Porphyrie aiguë intermittente révélée chez un enfant
par une paralysie flasque aiguë récidivante

Acute intermittent porphyria revealed in a child by a relapsing acute flaccid paralysis
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La porphyrie aiguë intermittente (PAI) est une maladie
génétique autosomique dominante, appartenant au groupe
des porphyries hépatiques aiguës. C’est la forme la plus fré-
quente de l’adulte, et notamment de la femme jeune. Elle est
plus rare chez l’enfant. Nous rapportons un cas de PAI révélée
chez un enfant par une paralysie flasque aiguë récidivante.

Il s’agissait d’un garçon de 11 ans, sans antécédents par-
ticuliers, issu d’un mariage non consanguin, admis en
pédiatrie pour douleurs abdominales diffuses, vomisse-
ments et crise convulsive tonicoclonique généralisée.
L’examen clinique retrouvait un enfant conscient, apyré-
tique et normotendu, sans déficit neurologique ni lésions
cutanées. L’abdomen était souple sans hépatosplénoméga-
lie. Durant son hospitalisation, il développa une tétraparésie
ascendante d’installation progressive avec abolition des
réflexes ostéotendineux et détresse respiratoire nécessitant
un transfert en réanimation pour assistance ventilatoire. Le
bilan biologique montrait une hyponatrémie à 124 mmol/l.
Le liquide céphalorachidien était normal, sans dissociation
albuminocytologique, et la recherche de toxiques dans le
sang et les urines négative. L’échographie abdominale
était normale. Le scanner cérébral objectivait une atrophie
cortico-sous-corticale, l’électroencéphalogramme était nor-
mal et l’électromyogramme (EMG) montrait des signes de
polyneuropathie axonale motrice des quatre membres en
faveur d’un syndrome de Guillain-Barré. Un traitement
par immunoglobulines était alors initié. L’évolution était
marquée par la disparition en quelques jours des douleurs

abdominales et la récupération, après sevrage ventilatoire,
sur plusieurs mois, de la motricité des membres inférieurs,
puis supérieurs.

Dix mois plus tard, le patient était réadmis en réanimation
pour une symptomatologie identique avec douleurs abdomi-
nales, vomissements, convulsions généralisées, tétraplégie
progressive et persistante, et insuffisance respiratoire néces-
sitant une ventilation mécanique. L’EMG était superposable
au premier tracé de souffrance axonale. Une PAI était sus-
pectée devant le caractère récidivant de l’atteinte neuro-
logique, la présence d’urines rouges sans hématurie et
l’interrogatoire de la famille révélant qu’un oncle maternel
présentait la même coloration des urines sans autres
manifestations. Le diagnostic était alors confirmé par le
dosage chromatographique des précurseurs des porphyrines
urinaires montrant des concentrations très élevées
d’acide delta-aminolévulinique à 49,4 µmol/mmol de créa-
tinine (N < 2,9), de porphobilinogène à 92,6 µmol/mmol
(N < 1,1), d’uroporphyrines à 2122,2 nmol/mmol de créati-
nine (N < 30), de coproporphyrines III à 319 nmol/mmol de
créatinine (N < 150), de porphyrines heptacarboxyliques à
32,2 nmol/mmol de créatinine (N < 10), de porphyrines
hexacarboxyliques à 14,3 nmol/mmol de créatinine (N < 4)
et de porphyrines pentacarboxyliques à 40,0 nmol/mmol de
créatinine (N < 10).

La PAI appartient avec la coproporphyrie héréditaire et la
porphyrie variegata aux porphyries hépatiques aiguës [1]. La
principale originalité de notre observation réside dans l’âge
inhabituellement jeune de diagnostic d’une pathologie qui
demeure l’apanage du sexe féminin à partir de l’adolescence.
En effet, les trois porphyries habituelles de l’enfant sont
la protoporphyrie érythropoïétique, la porphyrie cutanée
familiale et la maladie de Günther [2]. Les complications
neurologiques de la PAI sont les plus redoutables. Elles peu-
vent intéresser le système nerveux central et se révéler par
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des crises convulsives. Celles-ci sont parfois inaugurales
pouvant entraîner de graves conséquences, comme suite à
l’administration à tort de barbituriques [3]. Les manifesta-
tions neurologiques peuvent également être périphériques,
responsables d’une paralysie flasque avec amyotrophie et
troubles sensitifs subjectifs réalisant un tableau de pseudo-
Guillain-Barré [4].

Conflit d’intérêt : aucun.
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