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FICHA - RESUMEN DE ENFERMEDAD RARA

PORFIRIAS

DESCRIPCION: Son un grupo heterogéneo de enfermedades metabélicas, generalmente hereditarias,
ocasionadas por deficiencias enzimaticas de la ruta de biosintesis del hemo, componente de la
hemoglobina. Se caracterizan por una sobreproduccion y cimulo de las llamadas porfirinas y de
precursores como ALA (acido delta-aminolevulinico) y PBG (porfobilindgeno). Las principales
“fabricas” de porfirinas son el higado y la médula 6sea. Existen pues, siete tipos principales y distintos,
cada uno estéa originado por un defecto (hipoactividad) en una de las siete enzimas que participan en la
cadena de fabricacién del hemo. Dependiendo del tejido en que predomina el defecto metabdlico, se
agrupan en: Hepaticas y Eritropoyéticas; y segin la manifestacién de la enfermedad, en Agudas,
Cuténeas y Mixtas. Son Agudas la Aguda Intermitente (PAI) y la Aguda de Doss o Plumboporfiria —
muy rara-. La Variegata (PV) y la Coproporfiria Hereditaria (CPH) son Mixtas; Cutaneas son la Cutanea
Tarda (PCT) —la mads comun en Espafia-, la Protoporfiria Eritropoyética (PPE), y la Eritropoyética
Congénita o de Giinther —extremadamente rara-. La afectacion cutanea se produce por sobreproduccion y
acumulo de porfirinas en la piel. El diagnéstico se centra en dos pilares a conjugar: clinico y biolégico (.
La identificacion de la mutacion y de los portadores asintomaticos es de suma importancia.

SINTOMAS: Las Porfirias Hepaticas (PAI, P. Aguda de Doss, PV y CPH) —a excepcion de la PCT-
pueden cursar con crisis 0 ataques agudos cuyo cuadro clinico, que suele ser confuso, es consecuente
con una disfuncién global del Sistema Nervioso (auténomo, central, y periférico). La mayoria de estas
crisis requiere hospitalizacién y la instauracion inmediata de tratamiento especifico: infusion de
hemo en via central (disponible en Espafia) y sobrecarga de glucosa. Los sintomas caracteristicos de la
crisis aguda son: dolor abdominal —con posible irradiacion a espalda y muslos-, nduseas, vomitos,
estreflimiento pertinaz, taquicardia, hipertensién, gran cansancio, sudoracién, neuropatia sensitiva y
motora (que puede ser grave), cuadros de ansiedad, agitacion, alteracion de la hormona antidiurética. La
crisis puede ser producida por multiples factores, el mas comin es el uso de farmacos (medicamentos y
anestesias) contraindicados por su capacidad para provocar el mecanismo inductor, como barbituricos,
progestagenos... y otros, por lo que conocer esto y administrar siempre medicamentos seguros es parte
fundamental en la prevencién. Otros desencadenantes de la crisis aguda pueden ser: el ayuno y las dietas
hipocaldricas, cambios hormonales, ingestién de alcohol, infecciones y estrés. Se debe vigilar y tratar una
posible anemia. La evolucion de la crisis severa (normalmente la no tratada a tiempo y especificamente)
es imprevisible. Las complicaciones mas graves son las paréalisis respiratoria y motora. Los cuadros de
fotosensibilidad en las Porfirias que cursan con afectacion cutdnea pueden ser leves y moderados
(erosiones ampollosas, comezén, eritema, edema, cicatrices atréficas...) y graves como en la de Gunther,
cuyas lesiones son intensas y dolorosas llegando incluso hasta la mutilacion por destruccion ésea y
cartilaginosa de las zonas expuestas. Los sintomas de las dos Eritropoyéticas se presentan en la
infancia (en la de Gunther en los primeros meses de vida, con la aparicién de orinas rojizas que manchan
el panal). El riesgo de desarrollar hepatopatia en algunas Porfirias es variable. A excepcion de las de tipo
Agudo no hay mas que tratamientos sintomaticos para estas enfermedades. La terapia génica se perfila
como esperanza. La prevencion y la informacion son hoy las Unicas armas.
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