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Resumen

Objetivos:Las porfirias son un grupo de enfermedades metabdlicas causadas por la deficiencia de
alguna de las enzimas que participan en la sintesis del grupo Hemo; la mayoria de ellas se deben a
una mutacion heredada en el gen que codifica la enzima correspondiente, lo que provoca la
acumulacién de precursores y/o metabolitos intermediarios (porfirinas) responsables de las
manifestaciones clinicas. La incidencia anual de nuevos casos en la mayoria de los paises de Europa
ha sido calculada en 0,13 por millén de habitantes, sin embargo en nuestra area de salud (que
abarca los municipios de Cieza, Abaran y Blanca) ha sido mayor en los ultimos afos; por lo que
nuestro principal objetivo consiste en describir las caracteristicas clinicas, analiticas, tratamiento y
seguimiento de pacientes diagnosticados de porfiria aguda intermitente (PAI) en los tltimos afios en
nuestro centro.

Material y métodos:Estudio retrospectivo-descriptivo de datos clinicos y bioquimicos (recogidos a
partir de la historia clinica), de pacientes con PAI atendidos consecutivamente en Medicina Interna
en nuestro centro.

Resultados:Presentamos una serie de 8 pacientes, 5 mujeres (62,5%) frente a 3 hombres (37,5%)
todos ellos con diagndstico de PAI Incidencia en nuestra area de salud en los ultimos 10 anos
(poblacion 60.000 habitantes) 7 casos. Sintomas principales: dolor abdominal (100%), nduseas
(75%), estrefiimiento (37,5%), vomitos (25%) y diarrea (25%). Test de Hoesch positivo en el 100% de
los pacientes sobre los que se realizaron. Analiticamente destacar que en un 25% se objetivd
elevacion importante de las transaminasas, y en un 37,5% el aumento fue leve. Secuelas
relacionadas con la enfermedad: 25% presentd una polineuropatia axonal porfirica y un paciente
(12,5%) hepatocarcinoma a raiz del cual se diagnosticé PAI. Mostraron ataques recurrentes (> 2) a
pesar de tratamiento el 25%.

Discusion:Nuestra serie confirma que la enfermedad, se desarrolla basicamente en mujeres. Esta
elevada proporcion del sexo femenino se confirma en otros estudios. Nuestra serie muestra
claramente como una mayoria de los pacientes con PAI puede lograr una remisién clinica duradera.
El retraso diagndstico se ha mostrado como un claro factor de riesgo para la aparicion de afectacion
del SNP (en nuestra serie 2 casos).

Conclusiones:Creemos necesario en nuestra area de atencién sanitaria plantear la necesidad de
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alerta y solicitud de analisis urgente de porfirinas ante la aparicion, especialmente en mujeres en
edad fértil, de cuadros de dolor abdominal sin causa aparente, hiponatremia o emision de orinas
oscuras.
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