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Introduction

Les aciduries organiques (AO) constituent un groupe de pathologie
fréquent de maladies métaboliques héréditaires. En Tunisie, elles
restent sous-diagnostiquées en raison d'une méconnaissance de leurs
caractéristiques épidémiologiques, cliniques et biologiques malgré une
morbi-mortalité élevée. Les objectifs de ce travail étaient d'étudier les
caractéristiques épidémiologiques, cliniques et biologiques des AO et
d'identifier les particularités de chaque AO.

Les signes cliniques étaient trés hétérogenes touchant les
différents systémes avec une prédominance des signes
neurologiques. Les manifestations neurologiques les plus
rapportés étaient : L'hypotonie (47 %), le retard psychomoteur
(44 %) et les convulsions (30 %). Les deux autres systemes les plus
touchés étaient le systéme respiratoire et digestif.

Materials and Methods

Il s'agit d'une étude monocentrique, descriptive et rétrospective qui a
rassemblé des patients atteints d'arthrose confirmée par la
chromatographie des acides organiques (CAO) et diagnostiquée dans le
laboratoire de biochimie de I'hopital Rabta, sur une période de 34 ans
(1987-2020). L'arthrose secondaire aux anomalies du cycle de l'urée, a
la béta-oxydation et aux aminoacidopathies n'a pas été incluse. Les
patients non tunisiens ont été exclus.

A la biologie, L'acidose métabolique était le signe biologique le
plus communément observé, suivi de la présence de corps
cétoniques et d’'une hyperammoniémie.

L'anomalie hématologique la plus fréquemment observée était
I'anémie, suivie de la thrombopénie et de la leucopénie. Les
troubles de I'némostase étaient moins communs, présents chez
seulement 4,2 % des patients (figure 1).

Results

Entre 1987 et 2020, notre laboratoire a regu 28237
demandes de bilans métaboliques pour suspicions d'EIM. Sur
cette période, 407 cas d'AO ont été identifiés, ce qui
représente 1,44 % de I'ensemble des demandes. Au cours de
cette période, 6 949 900 naissances vivantes sont survenues
en Tunisie, ce qui donne une incidence estimée d’AO en
Tunisie a 1:14757 naissances vivantes . Les AO les plus
fréquentes étaient I'acidurie méthylmalonique (AMM),
I'acidurie propionique (AP) et I'acidurie 2 hydroxy-glutarique
(Ac 2 OH Glut) (tableau 1).
Les patients diagnostiqués avec AO étaient originaires de
toutes les régions du pays. Les gouvernorats de Kairouan et
de Sfax présentaient les fréquences les plus élevées,
respectivement 12,7 % et 10,7 % des cas. les demandes
étaient prescrits majoritairement par les service de pédiatrie
(79%) suivi de la neuropédiatrie et la néonatologie.
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Le diagnostic biologique a été fait par la chromatographie en
phase gazeuse couplée a la spectrométrie de masse qui montre
des metabolites caractéristiques de chaque acidurie.

Discussion

Nombre de patients (

P Inciden tim
taux de positivité) cidence estimée

Acide organique

(par nombre total (Par 100,000
de naissances) Inaissances vivantes)

AMM 124 (30,5%) 1147 605 1,860

AP 74 (18,2%) 1:77 225 1,110

Ac 2 OH Glut 53 (13%) 1:128 706 0,795

Ac Glut | 37 (9,1%) 1:173 753 0,555

Ac pyro Glu 29 (7.1%) 1:231 670 0435

AV 29 (5.4%) 1:231 670 0435

Les aciduries organiques désignent un ensemble de troubles
métaboliques héréditaires monogéniques en constante
augmentation caractérisé par un déficit enzymatique dans les
voies intermédiaires du métabolisme des protéines et des
glucides [1]. A la suite de ce déficit enzymatique, il se produit
une accumulation de substrats et de métabolites en amont de la
voie métabolique affectée. Leur accumulation peut entrainer un
tableau clinique dont la sévérité varie d'un individu a I'autre.
Dans certains cas, ces signes peuvent mettre en jeu le pronostic
vital.

La prévalence exacte des aciduries organiques dans le monde
reste incertaine. Les données actuelles suggerent qu'elles
affectent environ 1 naissance sur 3000 dans la population
générale, mais cette estimation pourrait étre sous-évaluée en
raison du nombre de patients non diagnostiqués [2]. Notre
enquéte a montré une incidence globale estimée d’AO d’environ
1/15 000 naissances vivantes, ce qui correspond a l'incidence
moyenne cité dans la littérature : L'incidence d’AO a été estimée
a 1: 31 000 en Corée [3], 1:22 000 au Japon [3].

Conclusion

Les aciduries organiques sont un groupe de maladies métaboliques héréditaires et monogéniques en constante augmentation, dues a
un déficit enzymatique dans les voies intermédiaires du métabolisme des protéines et des hydrates de carbone. Le tableau clinique est
polymorphe et caractérisé par la prédominance de signes neurologiques, tandis que le tableau biologique est dominé par |'acidose

métabolique.
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