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Resumen

Objetivos: Descripcion clinica de 5 pacientes con distintos tipos de PA controlados en el servicio de
Medicina Interna de un hospital de tercer nivel.

Material y métodos: Estudio descriptivo observacional retrospectivo de una serie de pacientes con el
diagndstico de PA controlados en el servicio de Medicina Interna de un hospital de tercer nivel en
los ultimos 16 afios (2000-junio 2017).

Resultados: Caso 1: mujer de 46a (Colombia) diagnosticada de coproporfiria hereditaria (CPH) en
2001 a raiz de crisis de dolor abdominal recurrente, nduseas, vomitos, parestesias en extremidades y
alucinaciones visuales en relacion con infecciones, menstruacién o estrés. La determinacién de
porfirinas totales en orina (PTO) fue elevada. Estudio genético: mutacion Cys239X en heterozigosis
en el exdn 3 del gen de la coproporfirinégeno oxidasa. Crisis muy frecuentes > 10 al afio (en muchas
ocasiones PBO negativo) catalogadas algunas de ellas como crisis conversivo disociativas asociadas
a la enfermedad. En las crisis agudas de porfiria confirmadas, tratamiento con hemina ev. Consejo
genético: 2 hijas, una con CPH y otra portadora de la mutacion sin clinica. Caso 2: mujer de 38a
(Mallorca) diagnosticada de porfiria aguda intermitente (PAI) en 2015 por crisis recurrentes de
dolor abdominal, nduseas y vomitos. La determinacion de PTO, delta-ALA y PBO fue elevada. Estudio
genético: heterozigosis del cambio patogénico ¢.840841 en el gen que codifica para el enzima
hidroximetilbilano sintasa. En los ultimos 6 meses 5 ingresos por crisis en contexto de menstruacion
o infecciones. Estudio genético: padre portador de la misma mutacion, hijo de 11 afios pendiente de
realizar. Caso 3: varon de 402 (Mallorca) diagnosticado de CPH en abril 2017. En 1998, en contexto
de cirugia, reaccion a anestésicos con abdominalgia intensa y polineuropatia periférica. Se sospecho
PA aunque no se lleg6 a finalizar estudio. Sin clinica que motivara ingreso desde entonces. En el
estudio actual se objetivé en heces elevacion significativa de coproporfirina isémero III, sugestivo de
CPH. El estudio genético mostré delecion en heterozigosis del gen CPOX que incluye los exones 1 al
5 confirmando el diagnostico. Pendiente de consejo genético y estudio familiar. Caso 4: mujer de 37a
(Sudafrica), diagnostico de porfiria variegata (PV) en 2010. Crisis de dolor abdominal,
fotosensibilidad y parestesias en MMII. Madre y abuelo materno afectos de PV. Ultima crisis en el
2011. Estudio genético: mutacion p.Arg59Trp (c. 175C > T) en el exon 3 en heterozigosis en el gen
PPOX causante de la enfermedad. Se realiz6 consejo genético, actualmente gestante de 6 semanas.
Caso 5: mujer 27a (Colombia) diagnosticada de CPH en el 2010. Madre con CPH. Crisis de
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abdominalgia y vomitos en relacién con la menstruacion e infecciones. Estudio genético: mutacién
Cys239X en heterozigosis en el exén 3 del gen de la coproporfirindgeno oxidasa. Ha presentado una
crisis anual, ultima en 2015 tratada con hemina ev. Se realizé consejo genético, embarazo a término
en el afio 2016 sin complicaciones.

Discusion: Las porfirias son un grupo de trastornos metabdlicos de la biosintesis del grupo Hemo
caracterizados por sintomas agudos neuroviscerales, lesiones cutdaneas o ambas pudiendo dar
sintomas psiquiatricos, convulsiones e insuficiencia respiratoria. Existe un déficit enzimatico
produciéndose acumulacion especifica de precursores del Hemo. Los farmacos, infecciones,
menstruacion, ayuno, alcohol o estrés pueden desencadenar crisis. Se diagnostican con la
determinacion de PBO. El tratamiento en crisis confirmadas se realiza con hemina ev.

Conclusiones: Se debe sospechar PA en pacientes con clinica compatible, sexo femenino y factores
desencadenantes. En nuestro grupo, 2 pacientes (CPH y PAI) presentaron crisis recurrentes. La
herencia fue AD con baja penetrancia. Predominio en sexo femenino. Fundamental el consejo
genético. Una de nuestras pacientes con CPH tuvo un embarazo sin complicaciones.
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