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Resumen

Objetivos: Las porfirias son un grupo de enfermedades raras derivadas de un defecto enziméatico en
la cadena de sintesis del grupo Hemo de la Hemoglobina. De este grupo, la porfiria cutdnea tarda es
la mas frecuente, y se asocia en la mayoria de los casos a infeccién por virus C, alcoholismo o a
enfermedad hepatica terminal. Objetivo: analizar las caracteristicas generales de una cohorte de
pacientes con porfirias cronicas atendida en nuestra Unidad de Enfermedades Minoritarias, asi
como las diferencias entre los pacientes que presentan sobrecarga férrica.

Métodos: Estudio descriptivo observacional retrospectivo de una cohorte de pacientes con porfiria
cuténea tarda. Descripcion de las principales mutaciones halladas en el gen HFE y su relacion con
datos de sobrecarga férrica. Los datos se analizaron con el paquete estadistico SPSS 15.0.

Resultados: Nuestra cohorte la componen un total de 31 pacientes con PCT, con una edad media de
51,9 afios (minimo 30, maximo 74 afos) 25 hombres (75,8%) y 6 mujeres (18,2%). En cuanto a la
etiologia, se asociaron a infeccién por VHC en 14 pacientes (42,4%) y a consumo perjudicial de
alcohol en 16 pacientes (48,5%), existiendo 1 caso esporadico (3%). En cuanto al tratamiento de los
pacientes, en 12 de los 14 casos asociados a VHC se comenz0 terapia antiviral. En 12 (36,4%) de los
pacientes se objetivaron datos de sobrecarga férrica en el estudio del metabolismo del hierro, siendo
ésta definida como un indice de saturacién de transferrina (IST) mayor del 50% en hombres y del
45% en las mujeres. En 14 (42,2%) pacientes de la cohorte se llevaron a cabo sangrias periddicas, 12
de ellos tenian datos de sobrecarga férrica analitica y en otros 4 se pautaron por otras indicaciones,
principalmente por asociacion con VHC. De los 14 pacientes asociados a VHC, en 12 casos se
comenzoé tratamiento con terapia antiviral. En 9 pacientes se asocid el tratamiento antiviral con
sangrias. De los pacientes que presentan sobrecarga férrica, el 50% presenta mutaciones en el gen
HFE. Sin embargo, en la cohorte general la presencia de mutaciones del gen HFE es mas baja, del
30%, no siendo esta diferencia estadisticamente significativa. En cuanto a las mutaciones del gen de
la hemocromatosis (gen HFE), el cual se sabe que asocia un mayor riesgo de sobrecarga férrica, se
encontraron en 11 (33%) de los pacientes. En 9 (27%) de los pacientes la mutacion hallada fue la
His63Asp y en 1 (3%) paciente se encontr6 heterocigosis Cys y His. Existe un paciente con mutacion
no especificada. Si comparamos la sobrecarga férrica en funcion de la presencia o ausencia de
mutacion, asi como de subtipos, encontramos que el indice de saturacion de transferrina (IST) esta
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por encima del limite de la sobrecarga férrica en los pacientes con mutaciones del gen de la HFE, y
que el paciente que asocia mutacion Cys tiene el IST mas elevado, no siendo esta diferencia
estadisticamente significativa.

Conclusiones: La sobrecarga férrica en los pacientes con PCT estda aumentada con respecto a la
poblacion normal. Las causas de dicha sobrecarga se encuentran actualmente en discusion, siendo
una conjuncién entre defectos de metabolismo férrico a nivel hepatico, la interaccion de
citotoxicidad con el VHC y también relacionado con la presencia/ausencia de mutaciones del gen
HFE. En nuestra cohorte, la prevalencia de mutaciones del gen de la HFE es mayor en el grupo de
pacientes con sobrecarga férrica aunque la diferencia no es estadisticamente significativa
comparada con el resto de la cohorte. No se han encontrado diferencias significativas entre los
subtipos de mutaciones.
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