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Orphanet Urgences  est une collection destinée 
aux médecins urgentistes, sur le lieu de l'urgence 
(SAMU) ou dans les urgences hospitalières. 
Ces recommandations sont élaborées avec les 
Centres de Référence Maladies Rares (CRMR), 
le SAMU, la Société Française de Médecine 
d’Urgence (SFMU), l’agence de biomédecine 
(ABM) et les associations de malades. 
Ces recommandations sont d'ordre général. 
Chaque malade étant unique, seul le médecin 
peut juger de leur adaptation à chaque situation 
particulière. 

 

:: Porphyrie hépatique aiguë 

 

 

Synonymes :  
Crise aiguë neuroviscérale de porphyrie hépatique 
Porphyrie Aiguë Intermittente (PAI)  
Coproporphyrie Héréditaire (CH)  
Porphyrie Variegata (PV) 
 
 
 
Définitions :  
 
Les porphyries hépatiques aiguës sont des maladies héréditaires métaboliques monogéniques, 
autosomiques dominantes, liées à un déficit de l’une des enzymes de la biosynthèse de l’hème. 
 
Les porphyries hépatiques aiguës sont des pathologies à manifestations neurologiques variées 
à l’origine de situations d’urgence graves et incluent :  
- la Porphyrie Aiguë Intermittente (PAI ) ;  
- la Coproporphyrie Héréditaire (CH ) ;  
- la Porphyrie Variegata (PV ).  
 
La PV et la CH peuvent présenter une symptomatologie mixte cutanée et/ou neurologique.  
 
 
 

Pour en savoir plus : 
 
Orphanet 

Fiche Maladie : www.orpha.net 

 
 
 
 
 
 
 
 

http://www.orpha.net/data/patho/Emg/Int/fr/PorphyrieHepatiqueAigue_FR_fr_EMG_ORPHA95157.pdf
http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?Lng=FR&Expert=95157
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Fiche de régulation pour le SAMU  
 

Synonymes   
Crise aiguë neuroviscérale de porphyrie hépatique 
Porphyrie Aiguë Intermittente (PAI)  
Coproporphyrie Héréditaire (CH)  
Porphyrie Variegata (PV) 

 
Mécanismes   
Déficit constitutif d’une enzyme intervenant dans la synthèse de l’hème et responsable d’une 
surproduction hépatique de précurseurs de la biosynthèse de l’hème. 
 

Risques particuliers en urgence 
- Symptômes neuro-végétatifs : syndrome douloureux abdominal intense (signe cardinal), 
nausées, vomissement, HTA, tachycardie, hypersudation 
- Signes neurologiques centraux : trouble de la conscience, convulsions, troubles 
psychiatriques 
- Signes neurologiques périphériques : déficit moteur progressant vers les ceintures, signes 
sensitifs ( paresthésies, douleurs…), parfois : urines couleur « porto » 
 

Traitements fréquemment prescrits au long cours 
- Administration chronique d’arginate-d’hémine 
- Antalgiques de la classe des morphiniques 
- Traitement hormonal bloqueur de l’ovulation 
 

Pièges 
- Médicaments contre-indiqués : liste sur www.porphyria-europe.com 
- Se méfier des signes neurologiques mêmes minimes (gravité), des troubles hydro- 
électrolytiques (hyponatrémie<130mm/L) 
 

Particularité de la prise en charge médicale pré-hospitalière  
  
- Morphine IV (antalgique de référence), apport glucidique 
- Contre-indications : barbituriques, sulfamides … 
- Médicaments autorisés : morphine, fentanyl, étomidate, succinylcholine, vécuronium, 
atracurium - voir liste des médicaments autorisés/contre-indiqués en annexe 
- Pas de traitement spécifique avant l’hospitalisation 
- Orientation : service d’urgence 
- Réanimation en cas de signes neurologiques 
 

En savoir plus 
 

www.porphyria-europe.com 
Centre Français des Porphyries : 01 47 60 63 34 (Hôpital Louis-Mourier, Colombes) 
www.porphyrie.net 
www.drugs-porphyria.org et annexe 
www.orphanet-urgences.fr 
 

http://www.orpha.net/data/patho/Emg/Int/fr/PorphyrieHepatiqueAigue_FR_fr_EMG_ORPHA95157.pdf
http://www.porphyria-europe.com/
http://www.porphyria-europe.com/
http://www.porphyria-europe.com/
http://www.porphyrie.net/
http://www.drugs-porphyria.org/
http://www.orphanet-urgences.fr/
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Fiche pour les urgences hospitalières 

 
Problématiques en urgence 

Dans 80% des cas, jeune femme de 15 à 45 ans et en période prémenstruelle. 

 

- Symptômes neuro-végétatifs : syndrome douloureux abdominal : 

Ecarter une urgence médicale ou chirurgicale (appendicite, colique néphrétique, hépatique, 
pancréatite, péritonite, infarctus…) par l’interrogatoire, l’examen clinique et une imagerie 
complémentaire. 

Evoquer une crise de porphyrie aiguë hépatique devant un épisode douloureux abdominal 
intense inexpliqué : douleurs intenses, continues ou paroxystiques, diffuses, sans localisation 
prédominante, associées à des douleurs lombaires ou à des irradiations vers les membres 
inférieurs, des nausées puis des vomissements pouvant entraîner des troubles hydro-
électrolytiques importants et une constipation tenace, alternant parfois avec des épisodes de 
diarrhée.  

A l’examen : abdomen souple, apyrexie en dehors des cas ou la porphyrie est déclenchée par 
une infection. 

Parfois, myalgies, tachycardie, HTA, hypersudation (souvent sans fièvre) : atteinte du système 
nerveux neurovégétatif. 

 

- Symptômes neurologiques centraux ou périphériques : 

L’atteinte neurologique est le plus souvent déclenchée ou aggravée par des thérapeutiques 
inadaptées, administrées en l’absence de diagnostic.  

Le syndrome neurologique est très hétérogène et peut affecter les systèmes nerveux 
périphérique et/ou central :  

- Paralysies : parésies discrètes d’un petit groupe musculaire (extenseurs des doigts centraux 
de la main à l’instar de la paralysie saturnine) ou paralysies ascendantes flasques des 
membres avec troubles sensitifs subjectifs intenses et amyotrophie ;  

- Myalgies, parésies, crises convulsives fréquemment liées à une hyponatrémie évoquant un 
syndrome de Sécrétion Inappropriée d’Hormone Antidiurétique (SIADH) et souvent traitées par 
les barbituriques (molécules porphyrinogéniques par excellence).  

 

http://www.orpha.net/data/patho/Emg/Int/fr/PorphyrieHepatiqueAigue_FR_fr_EMG_ORPHA95157.pdf
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- Symptômes psychiatriques : 

Polymorphes : troubles de l’humeur (irritabilité, émotivité, syndrome dépressif et anxiété 
majeure). 

Plus rarement tableau psychiatrique aigu (hallucinations auditives ou visuelles, désorientation, 
état confusionnel, bouffées délirantes). 

 

Toute atteinte du système nerveux implique  
l’hospitalisation en service de réanimation,  

 
car ces manifestations peuvent être fatales  

(atteinte bulbaire, paralysie respiratoire)  
 

ou comporter des risques de séquelles motrices sévères. 
 

 

Recommandations en urgence 

 

 Recommandations générales  

 

Contacter le Centre Français des Porphyries (CFP) : 
01 47 60 63 34  

(Hôpital Louis-Mourier, Colombes) 
 

 

 Situation d’urgence  

1. Mesures diagnostiques en urgence 

 

 Eléments cliniques de gravité :  
 

- Intensité du syndrome douloureux abdominal 
- Poussée hypertensive 
- Complications neurologiques (à rechercher initialement et à réévaluer  
bi-quotidiennement) 
- Complications hydroélectrolytiques (ionogramme à la recherche  
d’une hyponatrémie type SIADH) 
- Complication rénale : insuffisance rénale chronique 
 

http://www.orpha.net/data/patho/Emg/Int/fr/PorphyrieHepatiqueAigue_FR_fr_EMG_ORPHA95157.pdf
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 Explorations en urgence :  
 

Rechercher une élévation dans les urines des précurseurs : acide  

aminolévulinique ALA et porphobilinogène PBG (le dosage des porphyrines 
urinaires est inutile). Fig 1 
 
 - Si les précurseurs sont normaux, il ne s’agit pas d’une crise de porphyrie aiguë 
et il faut rechercher une autre étiologie.  
 - Si les précurseurs sont très élevés (>x10N), la crise aiguë de porphyrie est 
certaine. 
 

 

Ce dosage est disponible dans pratiquement tous les CHU en France. 
Sinon il suffit d’adresser un échantillon des urines en envoi postal express au  

 
Centre Français des Porphyries (www.porphyrie.net ). 

 

 

Le diagnostic de crise aiguë de porphyrie impose l’hospitalisation du patient en 
urgence. 

 

2. Mesures thérapeutiques immédiates 

 

La crise aiguë de porphyrie est une urgence médicale métabolique  
à traiter en milieu hospitalier disposant d’un service de réanimation médicale. 

 
Dès que le diagnostic est évoqué et sans attendre le résultat des 

dosages urinaires d’ALA et de PBG, il convient de mettre en place aux urgences 
le traitement symptomatique et 

de vérifier l'absence de complications neurologiques  
 

Le traitement symptomatique  
n’empêche pas l'apparition des complications neurologiques. 

 

Contacter le Centre Français des Porphyries (CPF) : 
www.porphyrie.net 

 

 
Eliminer les facteurs déclenchants : alcool, oestrogènes, médicaments 
porphyrinogéniques.  
www.porphyria-europe.com/www.drugs-porphyria.org - annexes 
 
Certains patients, en particulier atteints de PAI (Porphyrie Aiguë Intermittente), 
présentent des formes récurrentes de cette maladie et ont reçu de nombreuses 
injections d’arginate d’hémine, qui ont pour conséquence une altération parfois 
majeure du réseau veineux périphérique, rendant très difficile la perfusion.  

 

http://www.orpha.net/data/patho/Emg/Int/fr/PorphyrieHepatiqueAigue_FR_fr_EMG_ORPHA95157.pdf
http://www.porphyrie.net/
http://www.porphyrie.net/
http://www.porphyria-europe.com/
http://www.drugs-porphyria.org/
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Traitement symptomatique 

 

 
- Rechercher et éliminer des causes déclenchantes. 
 
- Prendre en charge la douleur : antalgique morphinique  
Morphine : 1 injection sous-cutanée 10mg toutes les 4 heures jusqu’à sédation de la 
douleur).  
http://porphyria.eu/en/content/pain-management-acute-porphyria 
 
- Prendre en charge l’anxiété : neuroleptique sédatif  
Chlorpromazine : 50-100 mg/24h ou Cyamémazine : 100/200 mg/24h). 
 
- En cas de vomissements : antagoniste des récepteurs 5HT3  
Ondansétron : 1 ampoule 8mg en IV lente. 
  
- Réhydratation et correction des désordres électrolytiques en particulier en cas 
d’hyponatrémie. 
 

 
 

Traitement étiopathogénique : 
 

 
- Instaurer un apport glucidique important :  
G5 en perfusion 300 à 400 g/24 heures associé si nécessaire à de l’insuline, 
sous contrôle strict du ionogramme sanguin (attention aux apports en NaCl et K).  

 
- Traitement par l’arginate-d’hémine,  
après avis auprès du Centre Français des Porphyries.  
 

 

Arginate d’hémine 
 

3-4 mg/kg/j pendant 4 jours en perfusion intraveineuse à l’abri de la lumière 
 

(le but de ce traitement est de restaurer le pool d’hème intracellulaire) 
 

 
Il est réservé : 
 
- aux crises de porphyrie aiguë prouvées biologiquement par une élévation franche 
des précurseurs urinaires (ALA x 10 et PBG x 50 par rapport à la norme)  
- en cas de signes de gravité : formes hyper-algiques ne cédant pas au 
traitement symptomatique et formes avec symptômes neurologiques centraux, 
sensitivo-moteurs ou psychiatriques  
- ou en cas d’hyponatrémie <130mmol/L 
 

http://www.orpha.net/data/patho/Emg/Int/fr/PorphyrieHepatiqueAigue_FR_fr_EMG_ORPHA95157.pdf
http://porphyria.eu/en/content/pain-management-acute-porphyria
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Il peut être initié aux urgences ou dans un service « porte ». 
 
- Ce traitement permet d’obtenir une amélioration spectaculaire en 48 à 72 heures, 
tant sur le plan clinique que biologique, 
- L’efficacité de l’hème-arginate est d’autant plus importante qu’il est utilisé 
précocement et la durée moyenne d’hospitalisation est de 4 jours, 
- En revanche, en cas de complications neurologiques, son efficacité est beaucoup 
plus incertaine et l’hospitalisation beaucoup plus longue. 

Orientation 

 Transport du domicile vers le service d’accueil des urgences 

 Où transporter ? 
 

- Dans tous les cas de figure il est opportun de contacter le Centre Français des 
Porphyries. www.porphyrie.net 
- Toute atteinte du système nerveux implique l’hospitalisation en service de 
réanimation, car ces manifestations peuvent être fatales (atteinte bulbaire, paralysie 
respiratoire) ou comporter des risques de séquelles motrices sévères. 
 

 Orientation au décours des urgences hospitalières 

 Où transporter ? 
 

- Le suivi nécessite nécessairement une hospitalisation dans un centre hospitalier 
disposant d'une réanimation médicale, 
- Le patient sera orienté en première intention vers un service d’hépato-
gastroentérologie, hématologie clinique ou de médecine interne,  
- En l’absence de signes de gravité neurologiques, le traitement symptomatique et 
étiopathogénique peut être initié en médecine interne.  

 

Précautions médicamenteuses (interactions possibles, contre-indications, 
précautions d’emploi…) 

En situation d'urgence vitale le bénéfice du traitement le plus adapté prédomine sur 
le risque d'induire une crise de porphyrie qui pourra être évaluée et traitée si 
nécessaire dans un second temps. 

En situation d'urgence relative et en situation non urgente il convient d'évaluer au cas 
par cas le rapport bénéfice/risque lié à l'utilisation d'un médicament contre-indiqué.  

Le Centre Français des Porphyries peut être contacté à cet effet. 

 

http://www.orpha.net/data/patho/Emg/Int/fr/PorphyrieHepatiqueAigue_FR_fr_EMG_ORPHA95157.pdf
http://www.porphyrie.net/
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Liste des médicaments autorisés, incertains ou contre-indiqués : 

 

http://porphyria.eu/fr/content/safe-drugs 
porphyria.eu 

www.drugs-porphyria.org 
http://www.porphyrie.net/medicaments/ 

 
Annexe 

 

Précautions anesthésiques  

 
Il est préférable, quand un patient porphyrique hépatique aiguë doit bénéficier d’une 
intervention, que l’anesthésiste prenne contact avec Centre Français des Porphyries.  

 
- Urgence vitale : PROPOFOL en association à un morphinique 
 
- Anesthésie générale : prendre contact avec le Centre Français des 
 Porphyries 
 
- Péridurale/Rachianesthésie : Bupivacaïne  
 
- Anesthésie cutanée de surface : Bupivacaïne et crème/patch    
 anesthésiant (prilocaïne / lidocaïne)  
 
- Anesthésie dentaire : Articaïne Adrénalinée  

 
- Autorisée chez le porteur sain ou le patient en rémission longue.  
 Un contrôle urinaire sera réalisé le lendemain de l’intervention avec envoi  
 de l’échantillon des premières urines du matin au Centre.  
 
- En revanche, chez le patient chronique (crises aiguës récurrentes), il convient de 
 s’entretenir avec un médecin du centre. 

 

 

 

 

http://www.orpha.net/data/patho/Emg/Int/fr/PorphyrieHepatiqueAigue_FR_fr_EMG_ORPHA95157.pdf
http://porphyria.eu/fr/content/safe-drugs
http://porphyria.eu/
http://www.drugs-porphyria.org/
http://www.porphyrie.net/medicaments/
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Mesures complémentaires en hospitalisation   

 

- Une information et sensibilisation au dépistage doivent être procurées à la famille 
ainsi que les coordonnées du centre de référence ou de compétence labellisé où il 
est préférable que le patient et sa famille consultent au moins une fois. 
 
- Identifier de la porphyrie (il en existe 8 différentes) 
 
- Bien noter le numéro d'urgence du Centre Français des Porphyries qui peut être 
consulté 24h/24h 
 
- Eviction des facteurs déclenchants (médicaments, alcool…) et consulter la base 
des médicaments en cas de doute 
www.porphyrie.net/medicaments/ 

 

Don d’organes et de tissus 

 

Dans l’état actuel des connaissances et malgré le peu de données dans la littérature, s’agissant 
d’une pathologie métabolique hépatique parfois associée à une insuffisance rénale modérée, le 
don de certains organes et tissus n’est pas judicieux.  

Pour une réponse adaptée, contactez le Centre de référence ou les Services de Régulation et 
d’Appui en région (SRA) de l’Agence de la biomédecine (cf. numéros).  

 

De manière générale et dans l’état actuel des connaissances : 

- Risque de transmission de la maladie : il y a un risque de transmission de la 
porphyrie hépatique par le don de foie. 
 

- Don d’organes : pas de don du foie et probablement rénal en raison de la fréquente 
insuffisance rénale présente chez les patients porteurs du trait de la PAI. 

 

 

 

 

 

 

 

http://www.orpha.net/data/patho/Emg/Int/fr/PorphyrieHepatiqueAigue_FR_fr_EMG_ORPHA95157.pdf
http://www.porphyrie.net/medicaments/
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Don de tissus : contre-indication, Services de Régulation et d’Appui en région (SRA) de 
l'Agence de la BioMédecine (ABM)  

Numéros des 4 territoires de régulation (24h/24h) 

 

 
 SRA Nord Est        09 69 32 50 20 

SRA Sud Est / Océan Indien      09 69 32 50 30 
SRA Grand Ouest       09 69 32 50 80 
SRA Ile de France / Centre/ Les  Antilles / Guyane  09 69 32 50 90 

 

 

Numéros en cas d’urgence  

 
Centre National de Référence  

 
www.porphyria-europe.com  

site européen dédié aux malades porphyriques et aux médecins prenant en charge les porphyries.  
 

Centre Français des Porphyries (CFP) 24h/24h et 7j/7 
Aide au diagnostic et au suivi thérapeutique des patients en crise 

Hôpital Louis-Mourier, 178, rue des Renouillers, 92701 Colombes Cedex 
 

Tel : 01 47 60 63 34 (ligne directe) 
 

ou  
 

01 47 60 61 62 (standard) puis biper le biologiste de garde du CFP 
 

Centres de Référence National :  
http://www.porphyrie.net/ 

Centre Français des Porphyries 
 

 
Filière de Santé Maladies Rares : 

Maladies Héréditaires du Métabolisme : G2M 
www.orpha.net 

 
 

Autres Centres experts : Centres de Compétence et de Référence - France : 

http://www.orpha.net

http://www.orpha.net/data/patho/Emg/Int/fr/PorphyrieHepatiqueAigue_FR_fr_EMG_ORPHA95157.pdf
http://www.porphyria-europe.com/
http://www.porphyrie.net/
http://www.porphyrie.net/
http://hupnvs.aphp.fr/le-centre-francais-des-porphyries-cfp/
http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/Clinics_Networks.php?lng=FR&data_id=113086&title=G2M---Filiere-de-sante-maladies-rares---maladies-hereditaires-du-metabolisme
http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/Clinics_Search.php?lng=FR&type_list=clinics_search_simple_shd&data_id=12578&Maladie%28s%29/groupes%20de%20maladies=Porphyrie-hepatique-aigue&title=Porphyrie-hepatique-aigue&search=Clinics_Search_Simple&ChdId=12578&Clinics_Clinics_Search_diseaseGroup=Porphyrie-hepatique-aigue&Clinics_Clinics_Search_diseaseType=Pat&Clinics_Clinics_Search_country=FR&Clinics_Clinics_Search_CnsType=n&Clinics_Clinics_Search_age=Both&Clinics_Clinics_Search_GeographicType=Cntwww.orpha.net
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Annexes 

 

 

 

PATHOLOGIE MODE DE SYMPTOME
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neurovisceraux
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Erythropoïetique
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Autosomal dominantPorphyrie Aiguë 

Intermittente (PAI)
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PROTOgen 
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Figure 1 
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Porphyries

Neuroviscérale / mixte

Déficit en ALA déhydratase
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Coproporphyrie Héréditaire
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Photodermatose
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/

/
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/

/
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/ Biologie Moléculaire 

Ala-Déhydratase

Porphobilinogène déaminase

Coproporphyrinogène oxydase

Protoporphyrinogène oxydase

Urodécarboxylase 

(forme familiale et HEP)

Uro-III cosynthétase

Ferrochélatase

ALA : acide d aminolevulinique; PBG : porphobilinogène ; Uro: uroporphyrine; Copro: coproporphyrine;

Proto: protoporphyrine; Isocopro: isocoproporphyrine; I ou III: Type d’isomères; *: pic d’émission de fluorescence en nm;

**: porphyrine heptacarboxylique
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