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INTRODUCCION 

Las Porliriu soo debidas a u=omos inl>cn:ntes o adquiridos en la bioslnwsís del Han( 1 ). 

Se han n:conocido seis tipa< de Porfirias hcp&licas. Oc .:stas. cuairo tipos sen de pn:sentacioo aguda y dos 

son crónicas. 

Las formas agi.das son: 1) Porfuia Aguda lno:mútcme: ZI Coproporliria Hemfuaria: 31 Porliria Variq¡ala 

41 Pomria po< doficicncia bomozigólica de potfubilínogeoo .mu:.asa. 

Las formas crónicas son: 1) Porfiria <:utilnoa tarda: 21 Proloporliria <ritrohc:p3tica(Z.3J. 

La prevaL:nciade la Pomria Aguda IJllA:m1i1attc (PAll ha sido mimada en algunos pai3es en dos a seis 

casos por cada cien mil habitanl<SNJ. 

En .:ste tipo de Porliria la aaividad de la ten:era d1Zima de la bíoslntesis del Hern la porfubilinógcoo desa • 

minasa (POODI eSlá disminulda(5,6J. 

Desde que SllJiio\Os describió por primera veza la Porfüi:i Aguda lmcmútcme en 1889, Clünlber en 1911, 

Wal<lensmlm en 1937 y Ooidl>crg en 19S9, r<:alizaroct laa primeras revisiones clinicas sobre la Potfiria -

Aguda lmcmút<IJU( 7). 

Al¡¡unos auton:s consideran que c:s inorrccto el nombre de Porfiria, ya que"" """ paiologla no se produco 

un cru:ao de poñirina5, Waldcmlriim sugirió el ttnnino de "pinolia", por que los metabolitos son pim>lcs 

(7, 8). 



ANTECEDENTES HISTORICOS 

Desdo: que Stol<vis describió por primera vez a la Porfiria Aguda lruenniu:nu: en l 8M9; Gümber en 1911: -

Waldcnstrom 1937; y Goldborg 19S9: realizaron las prim.:ras rcvisioocs cllnicas sob10 la Porfiria Aguda

lnt.:rmiu:mc. Algunos de los autores oonsidcran que es inrom:do el oomblO de Porfiria ya que <21 esta pa

!Ologla no se produce un exceso de porfirina. Waldcostnln sugirió el tCnnino de "pirroüa", por que los mc

tabolitos predominan!c:s son los pirrolcs. Sin emb:ugo. i:stc: nombre nunca wvo gran accptaeióo(7. 3). 

F.n la dos Ultimas dCcadas gracias a los impon.ames avances acontecidos en la genetica humana se ha lo

¡¡rado .:stablc=r la presencia de varios subtipos de Porfiria Aguda lntennitcnte, el defecto en osu: tipo de 

Porfiria se encuentra en la u:n:era enzima de la bioslnu:sis del Hcm(S,6). 

Los estudios bioqulmicos e imnunológicos de la porfubilinógmo dcsaminasa (PBGD) bao dcmosUado que 

la Porfiria Aguda hdcrmitcnle se subdivide en cuatro subtipa1 de acuerdo a la IOlaciOO de la cooceutracióo 

y actividad enzimatica dcwminada en los eritrocitos mcdiamc el maJeria1 inmunolOsioo de n:acción cruza 

,_iivo o positivo (CRIM1'05itivo; CRIM-Ncvativo) (10, 11, 12). 



PRESENTACION DEL CASO 

Femenino de 36 ailos. la c:ua1 n:fien: cano anlC<edcnlc de importacia que cinco de sus diez hcmwxis han 

APNP. Ori¡¡inaria y residtnle del Estado de Qcréuro, provcnic:nte de medio !IOCiocoonOmico medio allo, -

C!C<Jlaridad a nivel liceaciarura. casado. ocupaciOn hapr. 

AOO. Mcnan:a a loo 12 aAos ritmo 30 < 4 IVSA 24 ailos G U p 11 mOlodoamicoo -

Dwame sus cmbuazm no P""""' ·~atribuible a Porñria Aguda lnlcnnilaltc. 

APP. CUBO coa enfmnodados cxaataniticu no especificadas a edad infantil sin oomplicaclcnes o secue 

las. 

CUldml de infcccloaes de vías n:spiratorias alias desde IOI ocho hasta leo 16 ailcs, rdiricndmc en mimen> 

de 6 a 8 por afta, que COQdiciono hipertrofia ami¡¡dalina por lo que a los 17 alloS fue somdida a amijldaJoc-

La pacicnlc a la '"1ad de 34 allot pt10IClllo en liJrma silbita ,,._., posprandialcs, ...,...,.iladu pOll<ric< -

ul cano dolor abdominal tipo cólico gcnc:ralizaclo de pnxbnjnio m ~. el cual ,. imdiaba a la 

espalda, por lo que ll<:Udio ooa fac:ulwivo panicular quien diagnllslica GEPI inioialldo uat.amicno ao cspc-
3 



cilicado, sin remisión de la sÍntOma!Ologla. al prcscntanc daros de dcshidralación de moderada a se=a, la 

paciente es in¡¡n:sada a su HOZ manejandosc a base de soluciones parcnteralcs, analgesicos, cstablecicn

dooc los diagnl>sticos de GEPI y deahidralación moderada, al obscTvar que la orina de la paciente adquiria 

un""'° rojizo, se n:aliza ruicva amncmcsis obtonicndosc el amcceck:nr.c familiar de Porfiria Aguda lntcr -

mitcnlc, por lo que se establece que la pocieale prcscnla un cuadro agudo de PAi. 

El cuadro doloroso abdominal y la dcshidraJación raniticroo complelanalc a loo ocho dlas de iatanamim 

to hospitalario, posterior a lo cual se ha manlmido asiotomatica en sus consullas su-. 

A 1a EF. oe encumlJll ~ orientada, bidralada, con buena coloraciOO de ll:gWllcnlos, TIA 11ono, -

FC 80 x'; T cm 36.11" C, sin cvidcncias de dilicul1ad vcntilatoria, Rs Cs rltmicos de buena inlauidod sin 

tmOnxncs agrq¡adoo, CsPs con murmullo vesicular presente y sin lm6rneno9 =idalivoo. Abdomen blan

do, depraible, oo doloroso, no \'is<m:lmq¡alia, pcristalsis prac:ntc y oormal, extmnidadcs ooo fuerza mus 

cuJar ,,5, tono y uofismo sin alteraciones, REM pn:oentes y normak:s, no alterociones de la sensibilidad. 

Labonlorio. 

Enorode 93: Exudado Wingeoneptivo; BH oooHb 11.8; leucocitos 7000; plaquelas 233 000; VSG 16. 

Fcbmo de 93: BH ooo Hb 11.8, lito 35.6, MCV 88,3; MCH 29.3; MCHC 33.2; l..eol<ocilos 7000; Neutnl 

filos 2400; Linfocitoo 3000; MaoocitD0 400; Eosinófilos 400; p~ 233000; TP 12.8112.9 oes; TTP -

43.6136 SEO; C3 = 134 (N= 53 - 139); C4 = 17 (N = 11 - 15); ANA -1iro; Anti DNA nogativo. 

Mayo de 93: Hb 10.5; lito 32.4; MCV 87.9; MCH 28.4: MCHC 32.4; Leucocitoo 6800; Ncutnlfiloo 2200; 



Leuc:oci1os 6~00: pbquCl.3..S 232. 

Copropoffirina 300 microgramos en 24 horas ( N= 75 a !751. 

Uroporfirina 200 microgramos en 24 horas ( N = 18 a 431. 

Porfibilinóg>:no l.• miligramos"" 24 horas ( N =O a l.S l. 

COM!:NTARIO. 

Esta mujer pn:scrdO un ataque agudo de Porfiria Aguda lntcrmi1a1w la cual fué C3lalogada inicialmo:nte co 

mo una Gasuoenteriti5 lnlCcciosa. por lo que recibió tr:11ami<:o1D a base de antibióticos no especificados, es 

ro es rclativamemc frecuente, ya que como la Porfiria Aguda lntcrmitmte es una patologla rara el mCdico 

pocas veces la coosidora dentro de sus posibilidades diaBnósticas, por o<ra parte la PAi "'puode pn:scntar 

con una gran variedad de signos y sintomas dt;ntro de los que mas frucucmcmcnte se pn:sc:tt1an son: dolor 

abdominal naweas, vómito, as;¡ como signos aut.onomicos. confund.imdose con gran variedad de patolo 

glas, dentro de las que se "'1CUClll1a d "1ndromc doloroso abdominal quir\lrgico. 

Por las caracteristicas de su polimorfumo Wald.:nsuóm la denominaba "la pequei\a imitadora". Al n:alizar

una adoc:uada amnemcsis se estableció la historia lllmiliar de P Al lo que aunado al dolor abdominal, náll -

seas, vómito y al C3lllbio de coloracillo de la orina ,. .:stablcció d dia¡¡póotico comclo, d cual fue coofir -

mado por la clewcióo o:n la excreción de Poñobilinógc:no, on este tipo de pacicnlcs los alaques ~ ""' 

precipiwloo por tacto.a oomo ingcsta de mi:dicamcnios dontro de los cuales dcsw:an; 1) Barbituricos; -

2) Sufocwnidu; J) Gris<ofulvina; 4¡ DFH; 5) Clmdiuq>oxióo; 6) ErgOCaminlcos. L.1s Íllf1:CCiollOS, ln¡<:>ta 



de alcohol y situaciones de Stress. 

En el presente caso no se logro identificar el factor dc:sc::ncadcnan. 

Con respecto a la edad de pn:sentación del primer ataque, es concordame ccn lo n:fcrido en la litcrarura, -

ya que se mc:nciona que cu las mujeres se pn::scnta a1 la tercera dOcada de la vida. 

En c:ualllO a la fisiopalOlogia la alteración en la PAi se o:ncuo:nua c:n la tercera enzima de la vta del Hem. la 

poñobilinllgmo dcsaminasa(PllGD). 

Las pruebas de laboralOrio ccnfinnalOrias de P Al, es la derminación de PBGD eritrocitaria. pero <sta pruc 

ba nx¡uien: de laboratorio y pcnonaJ especializado que en la mayoria de las v=:s """ fik.-ra del akance -

del cllnico, por tal mo<ivo, y aunque menos .:spcclfica se realiza las dcu:rminacioncs cuantitativas de porro.. 

bilinógcno en orina de 24 horas, en este caso se "'1COlllro discn:tamcnte elevado. 

La impof1ancia del cstablccimien!o del diagnóstico oportuno es el llalalnien1o especifico el cual se divido en 

tralamicnlo sinlomilico a base de analgesicos, JOlucioncs y dicla rica cn carbohidnuos, .. 1 corno la admini

stración de derivados del Han. 

ESle tipo de pacientes debe de continuar bajo visilancia mOdica rn.:.-c ya que se ha ob9crvado una 

ma)'OC inoidmcia de carcinoma bcpalocdular, insuficiencia renal crónica. e hipcnauióa arterial sistl:mica -

en los pacicnles ccn PAi que m la población general. 

6 



En condu.sión. ta Porfiria Aguda lmcmiu:ru es una paiokisia rara del mctabólismo del Hem. cuyo poli -

morlismo "'°"""" dificultad dia¡p>lloóca. por lo que d médico debe de ....., p- es.a polOlosla. sobre: 

lado c:uOndo.., el cuadro clinic:o se pn:scnla la triada de dolo< abdominal, conslipoción. y vómito; 1IObte 1<>

do si se """"'P"ill de~ """"""'1i oomo raquicanlia. hipenmsión, o ncuropala pcriterica. 

7 



FACTOR GENETICO 

La primcia obsc.-rvación de que la Porfiria Aguda lntcrmitcme se prcsemaba l."11 algunos mianbros de la -

misma f.unilia fUé hecha por Barker y Estes en 1912. Güntbcr ai 1922 wnbien noc6 la t<Ddcncia hor<di1a

ria de la enfermedad. pero fUé hasta que Waldcnstnim ea 1937 publicó su estudio, que se o:slablccil> finne

mc:ntc su naturalcz.a hcrtditaria. Gales c:n 1946 consideró ~uc la l.21fcrmcdad ten.la una carac&cristica inhc

.-C. dominanle e irngular. Goldber¡¡ en su .me de so casos de Porfiria Aguda lmmnitenlc enconuo 19 

pacientes en los que por lo menos uoo de sus liunilian:s presmtaba sinlomalologia de Pomria Aguda llller

- CD forma lmmte o activa. En CSle c:stu<tio se CllCOl1lnl que aproximadarncm: el 25% de los hijos de 

paciemes con PAi pueden tener porfobilinógmo CD la orina y una al1a propon:iOO de CSlos est3n en riesgo 

de 1e11cr un araque agudo de Porfiria'7. Kj. 

En años rocientc9 se ha o:slablecido que la Porfiria Aguda lnlemtitemc es una cnfi:nnodad inhcmne, cau -

soda por la dcficicmc actividad de la cozima porfubilinóg<:no dcsaminasa(PBGD) eo la bioslolcsis del 

Hcm(9). 

A la luz de cstudioo bioqulmico5 e inmunológicos de la PBGD la PAi ha sido dividida en cua1ro subtipos -

de aoucrdo al awncn10 del INl<riaJ inmunollJsico de reacción cruzada(CRIM) y a la actividod de la PBGD 

En wia gnn cantidod de pacicntes con PAi de ori¡¡m finlandts, las pruebas~-...... disminu

ciOa de la actividld de PllGD, pero oc -ro que w>a 8'111 cantidod de paciallCs c:on actividad de la -

PBGD criuociwia normal, IWoquC CSIOO pacicmcs cxcrcwi mayor cantidad de porfobilinógmo y Acido d-



aminolcvulinico t:ll la orina( 1 o. 11, 12. 13 ). 

Rtcierm.:s estudios sobre la biologia molecular indican que hay dos isoformas de la enzima PBGD. una ex· 

praada c:n celulas oo critroidcs y el ouo solamcrdc expresado c:n celulas critrcidcs( 141. 

La PBGD es codificada por un gen simple de 10 Kb localizado c:n ol brazo largo del cromosoma 11( 12). 

Loo RNA mc:nsajeroo de estas i5of0nnas de PBGD dificn:n solam<nu: c:n su quinlo carbono lemtinal, la -

fomia critropoyetica tic:no 17 aminoOcidos n:sidualcs adiciooaks c:n ol NH2 l<nninal. Los dos mRNA son -

l1"nlCriloo de dos promolOl'CS a tm-ts de ompa1mos altemativos. El primer p.....aor es activo en los tejí -

dos oo critoides y el otro localizado 3 Kb mas abajo, cs actWo solo m c:e1u1as erirrc,;cics( 121. 

Loo pacientes ooo Porfiria A¡¡uda lntcnnitcntc titnen actividad de P 000 normal co •us eritrocitos pero -

pueden llevar una mutación dentro de la secuencia del gen POOD que codifica el mRNA en las c::Clulas no 

critopoy<tic:as. ESla hipcusis CSlá SUSlcalada por el hallazgo de UD punlO de mutación(G-T), c:n la porción· 

final del ci<clll oo criuoidc del gen de PllGD en estos individuos( 15 ). 

El DNAc fue .- y >CCUCOCiado por Raich m 1986. 

JIN-SUllll Lee invcstia6 la sq¡rq¡acióo del gen mutante de la PBGD como panc del CSIUdio gcnOmico de 2 

r.miliu oon:lo<:iat-. ooo Porfiria Aguda lnlA:nniume. 

Del publicacioocs antA:riola - la n=stric<ión de UD tnq¡mc:mo largo del polimorfumofFRLPs) (Mspl, -



Pstl) y una nueva idcntiñcacióo de RFLPs el BstNI. fueron utilizados m et anatisis. los resultados indican· 

que la utilizaciOo de: RFLPs dc:nno del gm puede ser una dclcrminante complcmmraria en la PllGO para -

el dia¡pióstico de: ponadon:s dc:I gen en f.unilias coo Porfiria Aguda lnt.cnnih:nlet 1K,19). 

Kauppincn y Cols. c:slUdiaron la sq¡rq¡aciOn de: los haplo<ipos cromosomaks formados por la n:s1ricción -

de: UD gran fra¡¡mo:nto dc:I polimorfismoCRfLPs) del 11"" de: la PllGO CQ u.s tiunilias finJandcsas rcp.....,.. 

raares de: los diferailcs sublipos de: PAi: 1) Porliria Aguda hllcrmit<ute CRIMl.._ai'° y baja actividad 

PllGO crilrocitica; 2) Porfiria Aguda lnl<nnitc:n!e CRJMl-positivo y baja actividad de: PllGO crilrocitica; -

3) Porfiria Aguda 11*nnitc:nre CRJMl-<qaliw y actividad de: PllGO critrocitica normal. 

El anllisis de: FRLP rc\'Cló alguna asociacióo entre los haploripos RFLP y las difi:r-crlles furmas de: PAi, y 

mucs11a que los haplotipos de: aJa:ción individual y la de: los conuoh:s de: la población de: Finlandia <:S1aD -

ligados a un dcscquilibrio. 

Por lo que .. concluye que el anilisis de: RFLP puede: revelar una nueva forma de: portador dc:I sm y ser 

auxiliar Cll d dia¡¡óoli<:o del individuo 000 - incic:noo modiam<: OlrU pruebas de labor.llorio( 12). 

IO 



EDAD Y SEXO. 

La edad a la cual klo paci.:nte$ ponado«s de Porfiria Aguda lmennit.:ntc más ín:cucmcmcn1e pn:scnwi -

simomawtogla "" la mujer es c:n la terrera dCcalla de la vida y en cl liombre en la cuana, poro puede pre-

-.ne dc9dc las primera o después de la quinta titeada de la •ida. 

En cuanlO a la afección por 9C"°9 es mas frccuc:nte en las mujen:s. 

En la serie de Cioldbclg de SO casos. rreinla y uno fueron mujcn:s. 

Es cucstionab&e si esta inci~ sexual csic gax:ticamcnte <kterminada. o si es secundaria a causas pre-

c:ipiwnca. l&lc:s como cl embarazo. o la adminismción de modicamo:ntos. 

Esta cnft:nnodod afccla con la misma ...cridad WllO a hombres como a mujcres(7). 

11 



PATOOENESIS 

La estructura basica de todas la Porfirias es de cuatro anillos pirrOlicos unidos con metilc:no. En el humano 

la porfirina mis cooocida es el Han. El cual es conocido principalmcrl!e por su Ñn<illn acam:adofa de -

oxl¡¡"10. pero adcnW ric:nc Olras funciones de imponancia m«al>Olica. fonna parte del sis1<11111 de oxida -

cKin de los medic:anmms mcdiaDlc el citocromo P 4SO. Es parte del sitio octivo de la cualasa y paoxida -

sa. en la slnlcsis de iodolamina. prosQglandinas. oxidación del uiploñno, y como cofacull" para la guaay -

lalo ciclasa. 

Las porfirinas por su nalUraleza qulmica absorben luz o:n las di!Cn:nt<s reacciones qulmicas o:o las que par

ticipan. Esta caJW:teristica ""Plica d cambio de la pigmenla<ion "1 la orina y algunas YOC.S de la piel(l6j. 

El nombre de "Porfiria" proYicoc del griq¡o y si¡nitica "purpwa", se refiere al color que adquiere la orina -

cuando es mamcnida a ranpcralUnO ambimle por alj!Ull tiempo( 17). 

La importancia de las porfuinas en el mecabolismo ha rcsuhado en un ranan:ado y consislcnle coajUDIO de 

rcaa:ioncs para su sinlcsis cu muchos oqpnismos. La coodcnsaci6n de ocho molCculas de glicina y de • 

oc:bo de !lllOOinil oomcima A liJnnan el mlcloo porfuinico. Las mas imponal.a para nucsuas considcracio 

ocs. soo las rcaa:ioncs indivimWes. Primero la slicina y la succinll c:ocnzima A oc condensan para fonnar 

el kido cl-lmiDolowllniALAJ. Doo molmilu de ALA se - y IOrmaD el monopinol PllO. Cua 

uo moloculas de PGB "" amdonsan pua fOrmar el uropcrfibiliDégalo(un imapinol¡, el cual ca el pncur -

- de rodal las portirinas. 
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Una "ia de reacciones irn1..'TTTfitc.:ntcs retacionadada.s muotra que d inicio de la simesis de la Porfiria oornfe.. 

na ooo mof6culM simples que no !lOlf l'O'firias. Cada una de lu n:accioncs c=sra caialízada por una auima 

indi'Widual. 

La sinldua de ócido d-aminoicvullnK:oten.zima mRocondriall. modian<c la -1ón dc glicina y suc • 

cinil - A fil<ma ALA y -loi>: la via _,itanle dc la porfirina. 

La - do la ALA es bo progresiOo de """ vla. bo SUUc:laS& de acido d-aminolevullnico.,.,.. 1--
pata la vi& de la poñirioa y 10k1 oe produce J~. I mmol/dla de ALA en d blpdo y 2287 .8 mmol/dla en los 

P"""""""" de los c:ritrocitos, Asl sol;imcmc cc:n:a dd 1 S% de bo actividad do """' ....una cstt m d blp· 

do, poro Colo,. d .sitio dd problema m el pocicnlc ooa PAi. Lo 1UOa para o:s10"' que la a<lividad de la· 

slnlclasa de ALA hepoli<a "" induciblo. 

La sJnld.U& de ALA tiene una vida media oona. La a<li•idad ~es muy baja pero puede - in· 

ducida de 40. so - ... val« promocliol20). 

TambiCo .. impcnanle, su relacil:in dUocla al uatadlÍtOU) y d mantjo del pacicm< OOD PAi, ya que la ... -

tesis de ALA por la SÚlleCU& do ALA bc:palica ca inhibida CD funnl prq>ondcranle por el Han, d produc· 

lo final de la vi& de la porfirina. 

La_.-...,...., vi& ca la ~de ALA. la c:ual-vicnc npma- a la PllO, d de -

r...ocnC11&puoe1-ram. 
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La 1eroera mzima c:s la PBO desaminasa. la cuaJ roma el monopirrol PBG ~· fbnna el primt.-r ri:tr.ipirrol t::r1 

la vla. el uroporfirinógeno. 

El gen para la PBGD ha sido estudiado ai <ktaUc. y como ya se refirió est3 c:n cl brazo largo del cromoso-

ma 11 1· lalllO las enzimas en los criloci1os como "' los ho:paiocitoo son producto del mismo gen c:struaural 

Esta enzima es impon¡une por que es el sitio dc:I dc:fOclo de los pacientes con PAi, la población normal tic-

ne dos ¡p:nc:s csuucturales acti><JS para la PBGD, uno en cada copia dc:I eromosoma 11. En los pacic:mes • 

con PAi uno de: estos ¡p:nc:s esuuCIUralcs es dc:fiauooo y solamem< ccn:a dc:I 50% de: la cantidad normal 

de: la cmima es producida. 

P0< lo que esto es W1 probkma sobre cn!Cndido por la cantidad de: ALA producido por la sinh.'lasa de: ALA 

y iodos los pasos subscalemes "" la via de: la sinl<sis de: la porfirina. son obligalorios, no hay pasos iaJcr -

medios que puedan eliminarse:. En pacientes con PAi un bloqueo parcial de: b PBGD ost.a l:Slablccido. 

Elle bloqueo raramc:nrc rq>fCIClllll un problema c:n la gnm mayoria de: los pacientes con PAi, pero cuando 

el flujo a uavts de: la via se inercrncuta, los problemas pueden dc:sanollaBc. La reducida cantidad de: 

PBGD simpkmcmc no puede mclabolizar una c:arp de: susuaio, y asi el pacleutc con PAi se pl<Salla 

COll varias diJiculladcs que pucdm estar relacioondas con las cantidodcs cxa:sivas de: mclaboütos imcnne-

dioo, ALA y PDO. 

Waldc:nslnim denominó a la Portiria Apela lmennitcnu: como la pcqucila imitadora(&). 
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La PAi representa una amplia constelación de signos)' !limomas durante los a1aqui:s. pero IO!I pacimtcs -

usualmo:ntc esl3n asinwmaticos '21111: los .:pisodios agudos(22J. 

IS 



CUADRO Cl.INICO 

El hallazgo mas fTccuc:ntc en los pacicnlcs con P AJ es el dolor abdominal sólo o "" asociación con consti -

pación. o mas raramcnre dianta. Güruber estableció .., 1922 una !riada constitWda por dolor abdomin:iJ. -

vómito y consripación. que cawxio se combina con hipcrtcsion., taquicardia u ocro signo ~ d día· 

HJIÓSIÍc:ode PAJ dcbo:ri serc:omidendo. 

Los primeros sinlbmas de PAi fn>c:ucnlcmcnlc incluyen oompromiso ncurolOgico, debilidad muscular, cam· 

bias naitak:s, y al¡¡ums ,_ pérdida de la sensibilidad o crisis c:oovulsivas, o:n la serie prcsonrada por -

Goldberg d 22% de los casos presentaron sinlOmas nw.rológicos o psiqwauicos a1 forma pcrdominamc:, y 

c:n la mayoria de CSlos pacitmeo, no se pn:scntó dolor ahdaminal(9 de 11 ). En poc:oo casos(K%) se pn:oco-

11> una combinacion de dolor abóominal y '"""°""" de la smsibilidad manifcslados por palOSICSias o dolor 

de las....-. Tres pociemcs\6%) p"""'1W>an o:pikptia. ~ canlidad de~ lallan slnro -

mu psiqlllalria>o al inicio de la ~ pero !CJlo WIO p"'9alló cuadro cllaico de hislcria y depn: 

sióa. 

En un CllUdio =-rtalizado co poblaciOa psiquiarrica demosuó que cen:a del 0.2,% n:uolan criterios 

para PAi. 

El dolor por lo ga>cral "' de tipo cólioo, que puede durar varias horas o diaa, y se refiere cuno COllSlalllC )" 
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localitado a cualqui..:r cuadrante abdominal. pc:ro principalmente c:n t,;pigastrio o fosa iliaca dr.:rucha. El vó -

mito alsuna5 vca::s se acompaAa de constipación. y se asocia con ~or abdominal en una gran PfQP()rción 

de lm casos. El ...omito usuaJmcnte es pll:SCCdido por el dolor abdominal pero en atsunos cuos se pn:scn

ta c:n forma Wtica. Ea aJ&unas ocasiones el vómito se uocia con diam::a y fiebre por k> que d cllnico fn:: -

"""""""' lo cal.llop oomo ¡¡astrocnb:riti5. La pn:s.:ncia dc diam:a "" la P Al fue oo.cn-ada por Garrod 

y Hoplcim, Oünlho:r. y Waldo:nstrüm. ....m otros, ol uhimo ;wtur describió ues casoo dc PAi <00 c:olon irri· 

ral>h:. En lodoo los casos"""""' hubo perdida dc poso durank ol aiaqu.:. 

~ Neurologicas. 

La panlli5i5 o pan:sia dc los milsoulos dc las ""11\.-midados "" presentan "" una gran propoo:ión dc los ca • 

- y vvia ampliam.:ntc .:n ol grado dc debilidad mi1M:ular. Puodo: haber paresias ...wntrno en los miem-

bros superiores o intCriorcs. 

En la mayom dc loo casos la parüisi5 .:s dc tipo dc Neurona Mo<ora lnforior, poro"" oca>ionos se pucdo:n 

pn:s.:nw si¡¡noo c>c afcccion pitamidal. LIS h:sicn:s do: N.:urooa Moiora SupCtior » Nc-urona MOIDla lnfo.. 

rior IUeron <lcocriw por Mcllu:moo y posterio"""""' por Waldo:nruóm. 

5e pucdo:ll obocrvar roflo:joo de ""1.l:DIKJn rnioWic:a disminuidos, la~ de <ÚÍDICl<l SC puede pn: 

....... ul"""" la - o¡¡uda do: orina. 

L& parálisi> n:>piralori& pu.de ''" ''°'""'">da por oom¡m.cniso d.:I dillÜ1l¡pn>. ll1U!ICuloo iDluco:n&leo o lllll· 
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T rasromos de la Sensibilidad. 

Se puedo c:ncontrar W1ll amplia l!3'M de este tipo de lr.Ul-OmOS que van desdo: la anl¡p:sia. hipoolg.:sia. hi -

pc:n:srcsia. ha5la la ptrdida de Codas las modalidades de la ocnsibilidad. 

Epilepsia. 

La .uociaciOn de crisis ccnvulsivas y P Al fut n:!Crida inic~ pot' QunpbcU. 

Los cambios neuro&ógicos ticnai una progresión variable:. usualmente su plco maximo se pn:scnta de 3 ó 4 

""11aRll5 dcsputs del inicio de la sinlomalotogla. El compromao del sist.:ma nervioso aulóflomo ba sido in· 

culpado como n:opomablc dc la iaquicardia y de la hip.:ncnsióa aiu:riaJ sisttmica que puodc acompallaJ a 

loo.._ ljjllli<Jo de PAi. 

La 6siopalolq¡la de CSIOO ballazgos no es del todo conocida, puede !ICI' que el sindrome compldo """ dcbi· 

do a una ncu,_ua OIOlllltica y autonómica. 

El c.dmtn polOklgico ha dalxmndo dcgaicracióa axooal, y ooa el riempo desmiclinizaoion y cambioo m -

la vdocidod de oondu«:iOn de los im¡Juloos ncnioooo(7). 

En algunos modcloo animales las inlUsioncs de ALA y/o PllO han producido efioclol lll:WOlbJúc:os simila

res a loe obocnnldoo m loe auiques de PAi. 
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La gran ma~·oria de los packm:cs con PAi n1.1 t;Scin c.:nícnnos todo d tiempo. En c:fccro ...... ~J% de tos in · 

di•iduos con ¡p:tt ;naai•o para la PBGO no están sujewo • rodas las marufi:slacionos dlnicas de la PAi. ya 

que la ll""le normal que tolamcncc ricnc d doble de la actMdad tmimatic:a, nunca dosanolW. ral<s mani

ti:olacioocs. Por lo que pu.:do sa q.., d 10%de las pcno11a5 con PAi - =--r""""1 aiaqucs 

difio:nui.., "'8una .ia ..-bólica ccn d "11% que no preoon<a -· 

P-.... i.y filaDR:I ~no ~ficados. que modifican la n:spucsta personal a la disminu -

cion dr: la octividod -.a dr: la PBGO.., un 50%. 

Loo faaoces prooipi,_ n.:r- una consccucncla mc:c.abólica oomüa quo c:a un ino:nma>lo .., la IClivi -

dld dr: la,.,_ dr: ALA. 

Loo 1iM:ton:s - dr: la PAi •arian de pa.:ien1c a pacic:nre. y aúa"" el mismo pM:ionl<, pero 

basi~ se iad"YCll lll¡p¡poo dr: loo ,;picnres IKl.on:I: Esreróidcs ~y .... ..-l>Olitoo, di<:la -

tperdida pondr:nll, modicamemoo, stn:ss(induya>do oini¡¡la), inlCc<ioncs y"'° dr: oJcol>ol (22). 
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DIAGNOSTICO 

El diagnclstioo de Porliria puo:dc "" dificil. El inu:rvalo n:porado o:nm: los slnlomas iniciales y el esl8blcci

mienlo del diap>óolioo corrcclD tluc:aia c:nuc varios mcoes a veinte allos, uno coosidcfa. que el dia¡p'6stico 

de PIA puede- csiablocido diroctamen!C. 

Lo prueba definitiva. si el pacio:ntc - sintomatico o no. o:s la dotcnninación de la PDGD criuocitaria. dc

safunuoodamcalc es1a pruci>a roquiero de wi labotalorio especializado. 

PDOIJ(6). 

Tambitn es de utilidad la do:ICnninKióu de la .:x.crocióo de ALA y PDO, !Obn: todo si se ticno biltoria fa -

nú1iar de PAi. 

La prueba bisica pan la dcl<.-rminlción de PDG fue ori¡¡inalmtmc la dc Wwon-Sch"artz. aunque acuul

mcnle oo utiliza la prueba de Hoc5ch ya que puede r<aliDnc rapidamcutc al agn:pr varias ¡¡ocas de orina 

dini<:wncnre al .-iivo y oboonar un cok>< rojo. 

ESla pruci>a es de poco valor en CSlldioo asinlomiliooo, ya que la cxcn:cioa de PDO es variable y asl no -

es de utilidod oomo pruci>adiJcriminaloria de PAi. Al¡pinoo n:su- positivos con la pruci>a de.._ 

dcbcna ICI ...,.m de modic:i<ll1os cuanliWivu como la~ de PBCi acn:cada durante d cur

so del allqllC apio. 
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Dado que et ~co de PAi pucdi: jCr clusi\'o. ouos diagnÓ5ticos tienen que ser considenldos. 

Olras Porfirias. pueden mosu:JT anonnalidades"" la PBG y neuroparia pero los nim.s dc PBGD soo oor· 

males. 

La ooproporfirina ICcal .:stA muy ""'"""""' y usualm<nw .:s aimpaliblc con el diagnóstico dc copropoffi-

ria. 

En la Porfiria variq¡ala usualmcmc hay fluorcsc:ncia del plMma. 

La deficieocia de dcllidrawa del acido d-aminok.-wllnico"' extremadamcrttc raro. 

La ncuropalia dd Slndromc de Guilla.in-Barre es ctram.\tica. usualmente mas ink:nU que en los pacicnlea • 

con PAi. Una venlado:ta paralisis ..-..., es nua en el paciome con PAi. 

La....._._, apio por plomo~ interrumpir oo ....WO. wdlos ol ..-l>ólismo de las porlirinu y -

puede - oonsidorado en base a la prcocataCión cllnica. pero no hay olevación en la excn:ciOn dc PBG 

y puedo - dcscanada por la mcdiciOn de los nivdo:s de plomo .., saogrc. 

La bipertosión maligna puede caúündil'9C con PAi si se a«Jl!IPUla de toquicanlil y obmlbibcXin. la dilio -

rait:ia es que oo hay - dc excm:ión c:xcaiva de PBG. 

La tic:bn: familiar del Mcdiu:rrinoo en ocasicnco "' presema cerno dolor abdominal. pero ol pacienc coa -

P Al rv....-e p"'5Cl1Ul fiebn:, la cual nunca es mayor de -ll1'C en forma --lo cual •l se oóocrva -
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PRONOSTICO 

Pres.;ocia de Ar.aqucs Agudos. Factores Pmcipitames !-" Enf~ Asociadas. 

Aunque ta PAi d gendicamoiu: hd~ el ti::nol:ipo es n::laliVo\l11Cnle unifomtf:. Los~ agudm 

'°"una oonscc:laciOn de v.uim slrnomas ncuropiiqu~6.23). 

Lol slnlomas de """ropatia autonónU<a ¡.,.luyen: dolor abdominal, vómito. constipllCiOO, IUpen<siOn y ta -

quicatdia. 

La ncuropatla pcrittrica usualmc:ntc.,. manilidta oomo dolor"" las o:xtmnidadcs o en la espalda y~ 

P.....- huta la paraial24). 

Loo ncMc» cnualcs pueden ...., oompromo.tidoo, las crisis convulsivas, alucinaciooes y cambios ""'11i>· 

ks """""'también - p ......... 

Loo aiaq..., a¡pidos toa me- indu<idoo por -.:S pm:ipilaD<eo tales como loe medicorncntoo 

alcohol. infcc:<ionts, ayuno o mcstniaci/Jn. 

El inicio cllni<:o de la aúCnnodad usualmc:nlc ,. p._... Qospués de la pubcttad. pem l1llldloo ponadon:s 

de la altolacián ¡¡<tldica-as~ a uavto ele toda"' vida(6, 23). 

En las primoru - el pninoojQU clc ... ~ q11< - ele alaqUl."5 -.uc1os""' pcb ... la monali -

dad &ca.aba .:nin: wi 18 a S8%'7, il). 
23 



Ourami:: las decadas recientes. los mClodos diagnósticos y l!I cr.uamit:nto de la PN'firia han mejorado am .. 

pliamcntc. 

Asl el pronóstico para los pacientes que pn:ocntaron aiaques a¡¡udos pu.:dc ser m.:jot- aunque no hay dalas 

Sin embargo el pronOstico puedo ocr intlu"""iado por omu cnfenncdadcs asociadas""" PAi. lalcs como 

la hipcncnsión. IRC, y el carcinoma hcpalocclular. 

tor<S de riesgo "'1111: los pacicnWs ccr> PAi o PV. 

Evaluando el pronóstico de Porfiria Aguda aiu:e 206 pacientes o<lull<lO con PAi o PV, la llCric-""' 

a rodoo los pacientes conocidos ccn estos diagnbsti<os en Finlandia. 

Oc cuan:m.a y seis pacicnl<s quetuvi<.'fOO un IOl&I de 11711aques agudos durante el periodo de 1967 a -

cucncia de aiaqucs severos fUé sígnificali.- """"'que ames de 1967(P = 0.00002). La mayoriadc 

apropiado dc la Porfuia. 

el riesgo del primer "'"'!UC fUC signifioaliYIU1lClll<: mc:nor que CI\ aquellos que habian tenido un ataque 881'• 
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do anti.:s dd diagnóstico de Porfiria{ 1047 años de sc;guimicnto. P = O.OO:'i). Los !ilntomas leves de Porfiria 

fut..-ron mas comunes entre aquellos que hablan prcsmtado ataques previos en comparaciOn con quienes no 

hablan (L"rlido auqucs agudm(P>O.fMHMI 1 ). 

En la PAi el ri..:sgo de ataque s.: correlacionó con la 1..-xcnx:iOn de porfobilinOscno en la orina duramc la • 

fue de n::misiOn(P =O.O))~ una baja \.-:U:reción pn:dijo awlQ''ICia de ataque agudo. 

El uso n:gular de muchos de los medicamentos pn:a..'ipir..:&nk:I no fueron asociados con slntomu de Porfiria. 

De los 158 pocieno:s que n:spooclj<ron a un cuestiooario 1411(94%) hablan utilizado modicamcmos. 

Cuarenta y cuatro pacicnte5(3U%) usaban n:gularmo:ntc modicam<ntoS(excepto hormonas ""'uab) y I05 

!iOlo en fonna ocasional ingcrtan mo:dicamcnws. 

Troinra pocimlcs usaban rq¡ularmcntc modicamenl<>O pata <111\:nnodadoos oanliovasculaRs sin la preocn -

cia de slnl<lnw sugi:otivos do Porfiria. Los modicam:ntos utililados lileron digol<ioa lU pacientes; diurtti -

COI 13 pocicntcs; 8- bloquodon:s 22 pacientes; calcio am.:i¡¡onistas 3 pacicnlCS; p""°"ina 4 pacicnu:s, niua 

tos .J pacienks. Otros mcdk:an-=ntos que !le wmaron !iin la pn:cipha.t:ión de: sirnomas fuc::ron: gliburida .J pa 

oicnlcl; l1'dfonnin 1 po<icnte; tiroxina 2 pacio:ntcs; tcofilina 2 paciClllCS y .albutamol 2 pacitmes. 

CiClllO ln:inta y ,.is(M6%) hablan uoado ocasioaalltuuc >nal¡¡ésicco principalmo:nte aspirina u otro AINE. 

llol pocienlcs n:portaron ""1omu duranlc el uso do indomdacina; uno alucinaciones y d.:¡ln:siéa y otro -

dokJr abdominal ~ta :1inwmawlogia pucdl: wnbieo !M;f ..:fi:cto ~~ del ln.'dicam.::nlo y no slnwma dc 



Porfiria. Cuatro pacit..'TJtt:S usaron indom.:tacin:1 ocasionaJflld1re o JX>r pcriClCios prolongados sin t..""<J>Cfinll.!n -

tar sintomas. 

Cincut:nta y un pacienlcs(32%) hablan utiljr.ado flh!dicamen1os psicotrOpico. principa.l.ln&:ntc: lranquilizanlc:S 

ocasillrlalnlalle. Dos pacientes usaron amidepresivos y seis tranquiliz.a.ntc:s n:gu.la.rmentll: sin la p~ia -

dc sintomas de Porfiria. 

Las dosis de sulfunamidas(N = 9) y barbituricos(N = 21 fucroo asociados con alaques agudos .:n 11 pacien 

les en quic:nts d diagnóstico de PAi no era ccnocido. 

Cincuenta y seis pacicnt..!S(3~%) usaban vitaminas o mr.:d.icamcn1os honKx>paticos en forma ocasional sin 

sinlornas de Porfiria. De los que usaron vira.minas "S% reportaron slntomas n.:uropsiquialricos(3). 

Uso dc Alcohol. 

Cincuenta y cinco(ll?Olo) de los .sesenta y tres pacientes que hablan in8erido alcohol durante d ai\o previo -

al esuidio. La cantidad iMxilna dc cooswno de alcohol por dla fue dc 93 gr en promo:dio(ran¡¡o dc 6 a 440 

gr) durame las ~ semanas que pn:ccdió al C31Udio. 

La milad dcl alcohol oooswnido fuó por lo 8""°ral en forma de vodka, una cuarta parte de vino, y una cuar 

la panc dt: a:rvc:z.a. 

EJ aJcoboJ fue wualmente consumido dos vecc:s a la sc:mana. pc:ro la frocuencia varió ocufonalmenie ooo 

26 



ingc:sta diaria. 

Cua1ro de 63 paci1..'1ltcs eran alcohólicos qui~ recibkron tratamiento por abuso de alcohol. Los slnUJfnaS 

po!ak:ohólicos de la Porfüia. por cjc:mplo dolor abdomlnal y de ~n::midadc.:5. debilidad muscular. o confu· 

sión. usua1mL:ntc se pfCSQltarOn ~u\°:S de la i~ intensa de alcohol. )' c:n mUltiplcs ocasionr;s solo pn: • 

""1tan s~"" forma cspur:idica. 

Oos bd>i:dores intt:mos pl'QO'ltaroo c:n fonna ~itiva aiaqui.:s agudos. los cuak:s incluJan debilidad mus· 

culal. Una jo\o.:n nwjc< con ingcsta inlalSa de alcohol p"""'1l6 :uaquos agudos espo<á<liooo de Poóiria(J). 

McstruaciOn. Embatu<> y Hormonas Se•ualos. 

Trcinla y nuc:vc:4.30%J de las lJ5 mujeres que r~pondieron al cuestionario lcaiao slntomas clclicos sugesti • 

voo de Poñlria, principalmente dolor abdominal a><>ciado a dolor de •-:<lll:midadco a lo5 pocos ellas de la -

- por úlo. Sobmuue dos paci<:tli.:s n:qui,;.,roo hwpiializ.o<ióa o:pctida .:n la &.e p"""""1Uai por loo 

mu de Portiria d.,.... el ombarazo, p;ut0, o~· 

Oc au.orc.: anbalazos, aa ~ mujcrua hubo ~ sugl.:Slivos di! Porfuia en 7 e.a.sos. c::l pano fui: Jt:
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guido de un ataque agudo. por lo qw requirieron hospitalización. 

En <loo: de catom: =barros con •intomas de PAi el diagnóstico fue realizado, y <n """"'de estos casos 

las pacii.."fltes c:ran primiparas. 

Cuarenta y cuairo de 9S mujCT hablan usado hol7!1003S '""'ual"'" por •lnlOma!J de menopau11ia y aba para 

anticoncepción. El úempo de uso varió de Ull0$11"""'5 a varios ailos. Seis de 1 .. i;uan:nu y c:ua110 mujeres 

hablan IOlido sintllmas sugestivos de Porliri1. cuando tomaban "5105 mcdícamento5 y dos de ellas tuvieron 

ataques agudos que ameriwoo su hospilalizacíón(3). 

Otras Enl\.'tJl10dados: 

l.Cslar el cuc:stiooario. l..a <dad media al inicio dtl tratamÍallO ÑC de 47 16os. Aai, 27% de las mUjefCS y • 

Nueve paciomes n:pottaroo insuficiencia renal. Todos tenlan valores de creatinina sérica"" fllllgOS paroló-

Durante muchas dccada.s loo investigadon:s hablan sugerido una asociacion cnn: la PAJ y alguna wa di· 
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fcrmc:dad. Una marcada incidc."OCia de cardinuma hc:parOCt.:lular en la Porfirias Agudas fue primc::ramcnte 

descrita por Sv.cdish y cols.C2t1). Este hallazgo fui: claramente oOOcrvado por Kauppincn. el carcinoma he-

patocclular es la cuasa de mui:rtc 1.-n d K.3% de los casos de: PAl(27). 

Otras dos enfenn&:dadcs. ta insuficla.cia n:naJ crónica y la hipc.."llCSión han sido ~radas mas ~ 

mente:~ pacicmcs con PAi cuando se: comparan con la población ~ral. Por lo que se: cu..:nwi con ba-

ses pva afirmar que cx.ístc una uociación de ~tas dos ~fi:rmtdadc:s con la Porfiria Aguda(2K.29). 

En concluston, el riesgo de:: carcinoma ~lular esta incmnem.ado y la pn:valcncia de IRC e hipcnen-

sión tarnbiCn puodc ~ incremenrado oun: los paciemes con PAl(J). 
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TRATAMIF.NTO 

Oespubo de COfl!iderar el diagnóstico y realizar las pru1,.-has diagrM)!ticas, la mr:ta del tratamia:ntro en la 

PAi es: sostén y n:ducción del flujo a tra...CS de la via de las porfirinast6(. 

La carga de carbohidr.uos d&:bc de inc~ por que reduce: la actividad de la sintc.usa de ALA. La 

dósis roquorida es de 300 a 500 gr. por dla. 

Cuando se pone en contacto por pri~ra vez con pacientes con PAi, la carga <k carbohidr.uos ~ lo pri -

mero que se dcbcr.i ~- La hidrataclón i:s importante. y dc:b::rá iniciarse jwito con la caqµi de carbohi • 

dnuos. Ec..-nicndo cuidado ya que 01c tipo de; pacicnll!S pue<k:n tener Slndromc de Secreción Inapropiada • 

da: Hormona AntidiurCtica por lo tanto, la hiponauunia ddx:r.i ~r evitada. 

La i.:rapia nalCÓIÍca es roqucrida para el control del dolor. 

La administración de ti:notiuina e hidrato de cloral puede ayudar al cootrol de las nauseas y el vómito. 

La taquicardia y la hipenensión se controlan coo administración de 8-bloqutadon:s. 

El uaiamicmo especifico de la PAi, es el uso de derivados del Hem para n:ducir la producción de PBG -

por~ ocgativa de la s1n1esis de ALA(6,22,30). 

La Hcrnatina, W1 hidroxido del Hcrn. puc:dc ser utilizado. 

JU 



La Hcmatina puede causar fü .. "hitis y i:n ocasit:'lfleS rrn.-cwmos de fa coagulacilln. 

Estos derivados del Han n:duccn "" forma pn.:do:cibl< la producción de POO. poro no plkldc cstablca:rsc 

en fonna prt;:iCb;ibJc la rocuperadón clinica di;I pacicntt:. 

La razon do: esto no <S del todo com¡m:n<lida. p<ro la dura;;ión do: los >lOqU<S y la causa de la inducción de 

la~ de ALA.""' los ~ principalos"" la velocidad de =uporai;ión del ~22.30). 
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