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Resumen

Objetivos. La porfiria aguda intermitente (PAI) es un trastorno hereditario autosémico dominante producido
por €l déficit en la actividad de la enzima hidroximetilbilano sintasa (HMBYS). Presenta crisis de dolor
abdominal y sintomas neurol 6gicos, asociados a factores precipitantes como baja ingesta energética, tabaco,
alcohol, algunos farmacos, estrés y hormonas femeninas. Se estima una penetrancia del 10-20% (PAI
manifiesta), la mayoria de casos no sufren crisis (PAI latente). Las principal es manifestaciones cronicas
descritas son hipertension (HTA), disfuncién renal y hepatocarcinoma (HC). En la Regidn de Murcia se ha
descrito una alta prevalencia de PAI debido a una mutacion fundadora (669 _698del en e gen HMBYS),
responsable de |la mayoria de casos. Nuestro objetivo es determinar las caracteristicas clinicas de la PAI en
nuestra region.

Métodos: Se revisaron las historias clinicas de 35 pacientes con PAI seguidos en la consulta para determinar
lafrecuencia de crisisy aparicion de diabetes, HTA, alteracion renal [creatinina elevada y/o enfermedad
renal cronica (ERC)], elevacion cronica de transaminasas, dislipemia (DLP), HC y sintomatol ogia cronica
abdominal en periodos de latencia. Los andlisis estadisticos se realizaron con € programa SPSS Statistics
v21.0.

Resultados: Lamedia de edad fue 43 afios (rango: 20-71), € 57,1% fueron mujeresy el 42,9% varones. El
82,9% presentaron la mutacién 669_698del en el gen delaHMBS, el 14,3% lamutacion c. 76C > T
(p.R26C) y e 2,9% tenia pendiente el estudio molecular. El 45,7% presentd historia previade crisis (? de n°
decrisis: 3; ?. 2,54), lafrecuencia fue superior en mujeres (ratio 2:1). Los hallazgos clinicos detectados
fueron: sintomatol ogia crénica abdominal en el 40% (dolor abdominal frecuente en € 17,1% y dispepsiaen
el 22,9%), HTA en €l 31,4%, DLP en e 31,4%, alteracion renal en el 28,6% (un 20% presento valores
elevados de creatinina plasméticay un 8,6% presentd ERC), transaminasas elevadas en € 20% y diabetes en
el 2,9%. No se detectd ninguin caso de HC.

Discusion: Lafrecuenciade crisis (PAl sintomatica) es similar ala publicada recientemente para otras
poblaciones de PAl como la Sueca, pero superior ala descrita clasicamente. El riesgo de crisis es mayor en
mujeres como se ha reportado previamente, probablemente asociado a las hormonas femeninas. La
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frecuencia de DLP, elevacién cronica de transaminasas y ERC fueron similares a las descritas en poblacion
dereferenciano PAI. Lasfrecuenciasde HTA, diabetesy HC fueron inferiores a las descritas en otras
poblaciones de PAI y similares alas descritas en poblacion de referencia.

Conclusiones. Laalteracion renal es un hallazgo frecuente en la PAI manifiesta. Se debe incluir en su
seguimiento aclaramiento de creatininay proteinuria para detectar la progresion a ERC. Aunque no se han
detectado casos de HC, por lo publicado previamente, estariaindicado ecografia abdominal y ?-fetoproteina
anua mente.
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