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Sefior Editor:

Las porfirias son ocasionadas por deficiencias de enzimas especificas de la via biosintética del
Hem, y cuando se expresan clinicamente se relacionan con acumulaciones altisimas de
intermediarios de esta via metabélica™?.

Estos trastornos prevalecen mas y se manifiestan con mayor frecuencia en adultos. Son
enfermedades metabdlicas bien caracterizadas, y debido a sus manifestaciones pleomorficas
es probable que los enfermos acudan a médicos de muchas especialidadesl'z.

Las tres porfirias més frecuentes difieren mucho entre si y se tratan de forma muy distinta. La
mayor parte de ellas son hereditarias®.

Tradicionalmente las porfirias se dividen en eritropoyética y hepatica, segun donde se produzca
el exceso de metabolitos intermediarios: en la médula dsea o en el higado. L4 Algunas porfirias
tienen caracteristicas eritroides y hepéaticas. Las porfirias que tienen sintomas neuroviscerales
también se denominan porfirias agudas. ~

Presentamos a una enferma que asistimos con manifestaciones clinicas de porfiria aguda
intermitente, posteriores al uso de metoclopramida.

Presentacion del paciente:

Paciente de 29 afios de edad, femenina, blanca, asméatica desde la infancia, para lo cual sélo
lleva tratamiento con salbutamol spray. Dos meses antes de su ingreso consulté a un
facultativo por epigastralgia y vomitos, cuadro interpretado como giardiasis, para lo que se
administré tratamiento con un ciclo de metronidazol oral y, posteriormente, con metoclopramida
en tabletas durante varios dias.

Ingresa el 26-6-00 en el servicio de cirugia general por la persistencia del dolor en epigastrio,
que irradiaba a hipogastrio y no cedia al tratamiento con analgésicos y antiespasmaodicos,
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acompafiado de nauseas y vomitos escasos. En el tratamiento hospitalario se le indicé
hidratacion parenteral, dimenhidrinato y cimetidina.

Al dia siguiente de su ingreso comienza con un cuadro de desorientacion y excitacion
psicomotriz. Examinada por psiquiatria, se sugiere investigar la presencia de enfermedad
organica, por lo que es interconsultada con Medicina Interna. El examen neurol6gico es normal,
sin signos focales. Se realiza puncion lumbar y se obtiene liquido cefalorraquideo como “agua
de meldn”; se plantea una hemorragia subaracnoidea a forma psicética o la posibilidad de una
reaccion medicamentosa a la metoclopramida, y es trasladada a la Unidad de Cuidados
Intermedios donde mantiene cuadro de desorientacién y excitacion, con rigidez nucal
acentuada. Es valorada por el especialista en Neurologia, quien plantea también una
hemorragia subaracnoidea, sin descartar la posibilidad de un tumor frontal, temporal derecho o
ambos. Se le practica una tomografia axial computadorizada, que fue normal.

La paciente comienza a presentar orinas oscuras que se interpretan como hematdricas. Refiere
en los dias sucesivos astenia marcada, una debilidad muscular progresiva de las cuatro
extremidades, gran hipotonia, arreflexia osteotendinosa (cuadriparesia flaccida proximal) y
dificultad para la deglucién. Entonces, se plantea la posibilidad de un sindrome de Guillain
Barré. Se le realiza evolutivamente una nueva puncién lumbar, y se obtiene liquido claro y
transparente. Se le practican pruebas neuropsicoldgicas y se sugiere investigar una tumoracion
con predominio frontotemporal.

Se discute el caso en reunion de especialistas, y dado que la paciente continla con
empeoramiento de las manifestaciones neuropsiquiatricas, orinas oscuras y dolor abdominal,
con los antecedentes de uso prolongado de metoclopramida previo a su ingreso, se plantea la
posibilidad de una porfiria aguda intermitente y se indican nuevos exdmenes complementarios
para su confirmacién. Retrospectivamente se recoge el dato de que las manifestaciones
psiquiatricas y el dolor abdominal se hacian mas evidentes cuando las orinas eran mas
oscuras, y mejoraba el cuadro sintomatico cuando la orina aclaraba.

Se realizaron los siguientes estudios del laboratorio, cuyos resultados fueron positivos:

Dosificacion de acido delta-aminolevulinico (ALA) en orina 21,23 mg/l (cifras normales 0-7mg/l).
Dosificacion de sodio en dos ocasiones: 1ra = 134, 2da.= 138.
Coproporfirina en orina: XXX.

Comentarios

La porfiria intermitente aguda es un trastorno autosémico dominante que se origina en una
deficiencia aproximada de 50 % de la desaminasa de porfobilindgeno (PBG). Esta enzima es
deficiente en todos los individuos que heredan el gen mutante y permanece constante con el
paso del tiempo. La mayoria de los sujetos con esta carencia permanecen asintomaticos ™.

La activaciéon de la enfermedad se relaciona con factores externos, como farmacos, dieta y
hormonas esteroideas que pueden desencadenar los sintomas de la enfermedad.

Dado que los sintomas neuroviscerales rara vez se presentan antes de la pubertad y suelen ser
inespecificos, se necesita un elevado indice de sospecha para llegar al diagnéstico exacto.’
Dentro de las distintas formas de presentacién de la porfiria aguda intermitente, el dolor
abdominal y las manifestaciones psiquiatricas fueron las que inicialmente presenté nuestra
paciente. El dolor abdominal es el sintoma mas frecuente y generalmente es continuo y mal
localizado, aunque puede ser de tipo cdlicos. Se describe también la aparicion de ileo
paralitico, distensién abdominal y diarreas. *

Las crisis se pueden desencadenar por la ingestion de farmacos, como la metoclopramida, y
en nuestra paciente este medicamento fue indicado por los sintomas digestivos que
presentaba.

Muchas veces estos pacientes se catalogan como histéricos por el cuadro neuropsiquiatrico
abigarrado que presentan®.

En este caso llamo la atencion el color oscuro de las orinas, el cambio de la tonalidad con la
exposicién a la luz, y que las manifestaciones psiquiatricas y el dolor abdominal se hacian mas
intensos cuando las orinas eran mas oscuras, y mejoraba el cuadro sintomético cuando éstas
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se aclaraban. Ademas, los antecedentes de uso prolongado de metoclopramida y la
cuadriparesia flaccida con predominio proximal, permitieron sospechar y luego confirmar el
diagndstico de porfiria aguda intermitente.

Esta enfermedad puede ser incapacitante, pero rara vez mortal.

Nuestra paciente fue trasladada, a peticion de sus familiares, al Hospital “Hermanos
Ameijeiras”, donde se ratificé el diagnéstico realizado. Lamentablemente evolucioné de manera
torpida y fallecio alli un mes después.
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