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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 a une mutation du gene AGXT et caractérisée par la
surproduction hépatique d’'un métabolite insoluble : I'oxalate'?.

* L'oxalate est principalement excrété par les reins ou 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 entraine une néphrocalcinose et des calculs rénaux.

* L’'HP1 est une maladie grave évolutive : 'accumulation d’oxalate induit une destruction du parenchyme rénal, conduisant progressivement a I'insuffisance rénale’?.

* Au fur et a mesure que la fonction rénale se dégrade, I'oxalate n’est plus excrété de fagon efficace et 'oxalémie augmente. Lorsque la concentration plasmatique
dépasse le seuil de saturation, les dépots d’oxalate se généralisent a d’autres organes, on parle alors d’oxalose systémique'?.

* Ces dépots d’oxalate induisent une symptomatologie variée chez les patients souffrant d’HP1. La symptomatologie peu spécifique et hétérogene pourrait étre a
I'origine d’un retard diagnostique?.
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