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L’hyperoxalurie primitive de type 1 (HP1) :
Une maladie grave sous-diagnostiquée
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HP1 DANS LE MONDE

QUELLES SONT LES POPULATIONS À RISQUE ? 
• �La maladie peut apparaître à tout âge, mais survient majoritairement chez les enfants  

et jeunes adultes2

• �Il existe des bassins de consanguinité au Moyen-Orient (ex: Jordanie, Koweit)  
et au Maghreb (Tusinie) où la prévalence de l’HP1 est plus élevée4

• �La prévalence réelle de l’HP est inconnue en raison d’un sous diagnostic important1.
• Identifiez les populations à risque pour ne pas passer à côté1.

Cette carte a été réalisée avec le soutien du centre de référence des maladies rénales rares, Néphrogones, Lyon.

Un patient jeune ne devrait pas faire  

de calculs rénaux : 

Pensez à l’hyperoxalurie primitive !
À RETENIR

L’hyperoxalurie primitive de type 1 (HP1) :  
une maladie grave sous-diagnostiquée

• �L’hyperoxalurie primitive de type 1 (HP1) est une maladie génétique autosomique récessive rare, liée à une mutation du gène AGXT et caractérisée par la 
surproduction hépatique d’un métabolite insoluble : l’oxalate1,2.

• �L’oxalate est principalement excrété par les reins où il se lie au calcium formant ainsi des cristaux d’oxalate de calcium excrétés dans les urines. L’oxalate de 
calcium est hautement insoluble et son accumulation entraîne une néphrocalcinose et des calculs rénaux. 

• �L’HP1 est une maladie grave évolutive : l’accumulation d’oxalate induit une destruction du parenchyme rénal, conduisant progressivement à l’insuffisance rénale1,2. 

• �Au fur et à mesure que la fonction rénale se dégrade, l’oxalate n’est plus excrété de façon efficace et l’oxalémie augmente. Lorsque la concentration plasmatique 
dépasse le seuil de saturation, les dépôts d’oxalate se généralisent à d’autres organes, on parle alors d’oxalose systémique1,2. 

• �Ces dépôts d’oxalate induisent une symptomatologie variée chez les patients souffrant d’HP1. La symptomatologie peu spécifique et hétérogène pourrait être à 
l’origine d’un retard diagnostique2.

UN TABLEAU CLINIQUE ÉVOCATEUR1,2

UN RETARD DE DIAGNOSTIC AUX CONSÉQUENCES  
PARFOIS IRRÉVERSIBLES

• �50 % des adultes présentent une insuffisance rénale avancée au moment du diagnostic2

• �5 à 10% des patients recevraient un diagnostic d’hyperoxalurie primitive à l’occasion d’une 
récidive de la maladie après transplantation rénale.

 �Découverte à un âge jeune  
(< 30 ans)

 Calculs récidivants

 Retard de croissance  
 (nourrisson et enfants)

 �Antécédents familiaux 
de lithiase

Consanguinité

 Calculs multiples ou bilatéraux

 Calculs plus gros 
 que la moyenne

 Insuffisance rénale  
 chronique associée

 Néphrocalcinose

INCIDENCE ESTIMÉE3 :
8 à 10 nouveaux cas  
par an en France

PRÉVALENCE ESTIMÉE1 :
1-3 /1 000 000  
dans le monde


