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1634 - (PENSAMOS EN PORFIRIA?
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Resumen

Objetivos. Analizar los casos diagnosticados de porfiriaen el Complejo Asistencial Universitario de
Salamanca (CAUSA), para cuantificar |os casos, caracterizar el diagndstico, clasificar y valorar su
seguimiento.

Métodos: Se llevd acabo un estudio descriptivo, longitudinal y retrospectivo de una cohorte de pacientes
diagnosticados de porfiria con asistenciaen el CAUSA durante el periodo 2000-2021.

Resultados: En la blsqueda, se encontraron 21 pacientes con diagnostico de porfiria, dentro de los cuales 4
eran porfirias hepéticas agudas (PHA) y 17 porfirias cutaneas tardas (PCT). De estos, hubo 1 hombre con
PHA,y 14 con PCT. En €l caso delas mujeres, 3 cursaban con PHA y 3 con PCT. Laedad media (x DT) fue
de 23,75 * 14,89 afnos en los casos de PHA y de 42,8 + 16,5 afios en los casos de PCT. En relacion al servicio
de procedencia, seidentificaron 3 casos de PHA y 3 casos de PCT en MedicinaInterna, 1 de PHA en
Pediatriay 2y 3 casos de PCT en Digestivo y Dermatologia, respectivamente. En 9 pacientes con PCT no se
especificaba el servicio diagnéstico en la historia clinica. El seguimiento se realizé por Medicina Internaen 3
casos de PHA y 4 de PCT. Hubo 1 caso en seguimiento por Digestivo, 1 por Dermatologiay 5 por Medicina
de familia, todos de PCT. En 6 casos de PCT y 1 de PHA no consta seguimiento por ningun servicio. En
cuanto al medio diagnéstico, se practicé el test de Hoesch en el 100% de los casos. La cuantificacion de
porfirinasy sus derivados en orina se aplico en 4 casos de PHA y 4 de PCT. La cuantificacion de estos
metabolitos en sangre 0 en heces serealizo en 1 de los casos de PHA.. En 2 pacientes con PHA serealizo
estudio genético. Asi mismo, consta realizacion de test enzimético en 1 de los casos. Las manifestaciones
clinicas en los pacientes con PHA fueron: viscerales en el total de |os pacientes; psiquiatricas en 2 casos;
neurolégicas en 1 de los casos y cuténeas en otro de los casos. Todas las PCT cursaron con manifestaciones
cutaneas. Respecto al tratamiento, se realizo flebotomias en 5/17 pacientes con PCT y tratamiento con
heminaintravenoso en 1/4 pacientes con PHA.

Porfirias en € causa PHA PCT Total

NuUmero total de casos confirmados con asistenciaen el
CAUSA
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Hombres 1 14 15
Casos por sexo
Mujeres 3 3 6
Edad media del total de casos 23,75+ 14,89 42,8+ 16,5
Hombres 39+0 46,75 + 16,09
Edad media por sexo
Mujeres 21,67 + 13,32 270
Test de Hoesch 4 17 21
Cuantificacion de porfirinas en orina 4 4 8
Cuantificacion de porfirinas en sangre 1 0 0
Cuantificacion de porfirinas en heces 1 0 0
Test enzimético 1 0 1
Estudio genético 2 0 2
Medicinalnterna || 3 3 6
Digestivo 0 2 2
Servicio de diagnostico
Dermatologia 0 3 3
Pediatria 1 0 1
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No consta 0 9 9
Viscerades 4 0
Psiquiétricos 2 0
Clinica
Neurol6gicos 1 0
Cutaneos 1 17
Medicinalnterna || 3 4 7
Seguimiento Digestivo 0 1 1
Dermatologia 0 1 1
L\éllr?]cii:ic;na de 0 5 5
No realizado 1 6 7
Tratamiento Flebotomias 0 5
Heminaiv 1 0

Discusion: Las porfirias son enfermedades metabdlicas y minoritarias, que actual mente presentan un especial
interés por su mejora en el diagndstico, el desarrollo del estudio genético y la existencia de nuevos
tratamientos. El diagndstico de las Porfirias se basa en larealizacion de un test de Hoesch, una cuantificacion
y realizacién de espectofotometria para clasificarlas y un estudio molecular pararealizar consgjo genético. En
nuestra serie, todos |os pacientes tenian realizado test de Hoesch, con lo que la crisis aguda estaba bien
diagnosticada. Se clasificaron, atendiendo a los sintomas, en porfirias agudas hepéticas (4) y porfirias
cutaneas (17). Su subclasificacion viene determinada por la proporcién relativa de diferentes
porfirinas/metabolitos en orina, sangre y heces. En nuestra serie, solo se realizo determinacion en orinaen 8
de los casos: dentro de las PHA, en 3 casos de Porfirias agudas intermitentes y en 1 caso de coproporfiria
hereditaria, basandose el diagndstico de esta Ultima en el aumento de coproporfirinas en orina. El estudio de
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la actividad enzimatica se aplica en casos dudosos 0 como complemento al resto de pruebasy figuraen 1 de
nuestros casos. El estudio molecular permite identificar |os casos adquiridos o heredados, con € fin de
realizar consegjo genético. Por otro lado, el seguimiento de estas Porfirias se basd fundamentalmente en las
comorbilidades por parte del servicio de Medicina lnterna, sobretodo en el caso de las PCT, debido asu
asociacion con virus hepatotropos y hemocromatosis secundaria.

Conclusiones. En conclusion, en nuestro hospital hay pacientes con diagnésticos incompletos, no bien
clasificados y sin seguimiento/tratamiento adecuados. El algoritmo diagndstico de las Porfirias parece no
estar bien definido y seria necesario estandarizar un protocolo no solo en nuestro hospital, sino anivel
nacional teniendo en cuenta que las pruebas se realizan en centros de referencia, son muy especificasy, para
pedirlas, hay que pensar en ellas.
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