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RESUMEN

Mujer de 24 afios de edad con historia de dolor abdominal intenso y recurrente, manifestaciones neuropsiquiatricas y que
desarroll6 cuadriparesia rapida y progresiva. Habiéndose descartado otras entidades, los valores de porfobilinégeno y
uroporfirinas en orina estuvieron elevados. Se traté con soluciones de dextrosa al 10% y manejo de las complicaciones.

Palabras claves: Porfiria, porfiria aguda intermitente, dolor abdominal.

ABSTRACT

A 24 year-old woman with a history of severe and recurrent abdominal
pain, neuropsychiatric manifestations and who developed rapid and
progressive quadriparesia. Having ruled out other entities, the values
of porfobilinogen and uroporphyrins in urine were elevated. She was
treated with 10% dextrose solutions and complications management.
Keywords: Porphyria, intermittent acute porphyria, abdominal pain.

INTRODUCCION

Las porfirias son un grupo de enfermedades metabdlicas
originadas por un desequilibrio en la funcion de las enzimas
que participan en la biosintesis del grupo heme. (1) Este
caso clinico proporciona informacion sobre la porfiria mas
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frecuente en la practica clinica: porfiria aguda intermitente
(PAI).

La PAI es una enfermedad multisistémica donde la
manifestacion clave es el dolor abdominal asociado a
sintomas neurologicos o psiquiatricos, precipitados por
ingestion energética deficiente, estrés e ingestion de alcohol
y/o consumo de tabaco. (2)

La sintomatologia es proteiforme e inespecifica. Ante una
sospecha razonable, el dosaje de porfobilindgeno urinario,
el posterior analisis enzimatico y del ADN, confirman el
diagnostico.

Se presenta el caso de una paciente con diagndstico final de
porfiria aguda intermitente que se sospecho en el contexto
de dolor abdominal inespecifico, manifestaciones del
sistema nervioso y necesidad de ventilacion mecanica por
falla ventilatoria.

PRESENTACION DEL CASO
Mujer de 24 afios de edad, natural de Piura, proveniente
de Lambayeque, al norte del Pera, ingres6 al hospital el
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09/09/2019; soltera y sin hijos. Sin antecedentes patologicos
de importancia, negd el consumo de farmacos y habitos
nocivos, sin vacunacion reciente ni exposicion a pinturas,
metales pesados. Niega crianza de animales.

Fecha de la ultima menstruacion: 12/08/19 con periodos
irregulares. Niega antecedentes familiares de importancia.
Un mes antes del ingreso presentd dolor tipo hincada en
mesogastrio e hipogastrio no irradiado, de moderada
intensidad, asociado a nauseas y vomitos de contenido
alimentario hasta en cuatro camaras, de 200cc. Por ello
acudié a una clinica particular donde le administran
antiespasmodico, con disminucion parcial del dolor y le
diagnosticaron “litiasis vesicular enclavada sin colecistitis”,
por ecografia abdominal. Se le realizé colecistectomia bajo
anestesia raquidea, sin complicaciones. Dos dias después,
fue dada de alta, asintomatica.

Tres dias después, reinicid el dolor abdominal, asociado
a distension abdominal y constipacion. Posteriormente,
presentd confusion y agitacion psicomotriz; tras la
colocacion de enema evacuante y cateterismo vesical,
mejoraron los sintomas. Tres dias mas tarde, presentd
dificultad para caminar, conducta anormal, incremento del
dolor abdominal y convulsion ténico clonica. Dentro de la
analitica se le hall6 hiponatremia severa que fue tratada.
Luego, desarrolld cuadriparesia progresiva y dificultad
respiratoria, por lo que fue derivada a nuestro hospital. No
refieren sensacion de alza térmica, tos, pérdida de peso,
melena/hematoquezia, diarrea ni otros sintomas.

Examen fisico. Peso: 55 kg IMC 20,2; presion arterial
132/91 mm Hg, frecuencia respiratoria 24 rpm, frecuencia
cardiaca 137 Ipm, temperatura 37.,5 °C (axilar), SatO,
89% (FiO, 0.90). En mal estado general, facies dolorosa,
deshidratada e intranquila; mal patron ventilatorio, uso
de musculatura accesoria. Cuello: cilindrico, central,
no ingurgitacion yugular, no masas ni ganglios. Piel:
tibia, no equimosis ni petequias, no cianosis, no edemas.
Respiratorio: murmullo vesicular disminuido en hemitérax
derecho, roncantes y crépitos difusos humedos en ambos
campos pulmonares. Cardiovascular: ruidos cardiacos
ritmicos y taquicardicos, no soplos. Abdomen blando
globuloso, ruidos hidroaéreos presentes, no visceromegalias
ni se palpan masas, no signos peritoneales, portadora de
sonda Foley. Neuroldgico: despierta con agitacion leve,
entiende ordenes, pupilas isocéricas, fotorreactivas,
ptosis palpebral leve. Cuadriparesia distal arrefléxica a
predominio de los miembros inferiores, no presencia de
nivel sensitivo, Babinsky y Hoffman negativos. No se
evidencian movimientos anormales. no signos meningeos.
Exadmenes auxiliares: Hematocrito 32, leucocitos 13 100/
mm? (segmentados 88%), plaquetas 226 000/mm?. Glucosa
141 mg/dl, creatinina 0,39 mg/dl, albumina 3,01g/dl,
globulinas 2,97 g/dl, TGO 311 w/l, TGP 254 U/l, DHL 286
u/l, CPK 251 U/1, amilasa 108 U/1, bilirrubina total 0,98 mg/
dl, bilirrubina indirecta 0,3 mg/dl, sodio 138mEq/1, potasio
3,9 mEq/l, calcio 10,0 mg/dl. Proteina C reactiva 132 mg/I,
factor reumatoide 132,4 Ul/ml, anticuerpos antinucleares
negativo, antiDNA DS negativo; beta 2-microglobulina

1,52 mg/l, vitamina B, , 2 000 pg/ml; porfobilinégeno 332,4
mg/dl (VN 0,0-3,40 mg/dl), uroporfirina 55 mg/dl (VN 3,3-
29,5 mg/dl. Hemocultivos x 2 negativos.

Radiografia de torax: radiografia de torax se aprecia
consolidacion incipiente parahiliar derecho (Figura 1).
RMN: Imagen focal levemente hiperintensa en T2 y
FLAIR en la parte central de la protuberancia, de 8.5
mm de didmetro, sin efecto de masa, que muestra leve
hiperintensidad en la secuencia en difusion. Hemisferios
cerebrales, mesencéfalo, bulbo, vermis y hemisferios
cerebelosos muestran morfologia e intensidad de sefal
conservada (Figura 2).

Figura 1. Radiografia de térax: consolidacion incipiente parahiliar
derecho. Catéter venoso central subclavio derecho.

Figura 2. RMN: Imagen focal levemente hiperintensa en T2 y FLAIR en
la parte central de la protuberancia.

Neuroconducciony electromiografia: Ausenciadel potencial
de accion muscular compuesto de los nervios mediano,
cubital y peroneal. Ausencia del potencial sensitivo de los
nervios mediano, cubital y sural. Electromiografia de aguja
mostrd signos de denervacion en musculos biceps, primer
interéseo dorsal y cuddriceps. No activa los musculos
explorados. Diagndstico: Polineuropatia axonal sensitivo-
motor en estadio subagudo.

Los familiares no autorizaron la puncion lumbar de la
paciente.
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El cuadro doloroso abdominal habia dominado en la
paciente, tanto asi que fue sometida a colecistectomia
laparoscopica. Luego se sumaron los hallazgos, al ingreso
a nuestro hospital, que sugerian un sindrome de Guillain
Barré (SGB), justamente en el inicio de un brote epidémico
de SGB en la region. Por reportes de una correccion previa
de hiponatremia, en el internamiento anterior, también se
sospechd en el sindrome de desmielinizacion osmotica
poéntica que fue descartado. Mielitis transversa, en un
contexto autoinmune, fue otra de nuestras posibilidades;
sin embargo, la paciente no tenia nivel sensitivo ni
estigmas de infeccion viral reciente. Luego del descarte de
autoinmunidad, se solicitaron las pruebas para el descarte
de PAL

Antes del resultado confirmatorio, se inicié manejo con alta
sospecha de PAI, con solucion glucosada al 10% a infusion
de 300 gramos/dia, buscando reprimir la actividad del acido
aminolevulinico (ALA) sintetasa, ademas de administrar
beta bloqueantes para frenar la hiperactividad simpatica,
suspendiéndose todo medicamentos contraindicado. El
resto del tratamiento fue orientado a los sintomas y a la
neumonia de la comunidad con la que ingresé y la neumonia
intrahospitalaria que adquirié en UCI.

Si bien el objetivo principal era la reposicion del heme para
corregir el déficit y regular la actividad de ALA sintetasa,
no se le pudo obtener ya que no esta disponible en nuestro
pais. La paciente mejoré de manera gradual y lenta. A un
mes del inicio del cuadro, ain se encontraba en ventilacion
no invasiva por la presencia de la cuadriparesia.

DISCUSION

La porfiria aguda intermitente es la mas frecuente de las
formas agudas y aparece con mas frecuencia en mujeres. Las
manifestaciones consisten en dolor abdominal tipo célico,
vomitos, estrefiimiento y neuropatia, que se desencadenan
por infecciones, uso de estrdgenos y anticonceptivos
orales, ayuno, menstruacion, glucocorticoides, consumo de
cigarrillos y numerosos medicamentos. (5)

Es mas frecuente entre la tercera y cuarta década de la vida
(2), con dolor abdominal intenso, estrefiimiento y vomitos
como las manifestaciones iniciales mas frecuentes (6), muy
similar a la paciente de este reporte.

La debilidad motora, inicia proximalmente en extremidades
superiores, progresando a inferiores y distalmente;
destacamos que en ataques prolongados puede haber
compromiso de pares craneales e incluso paralisis bulbar,
insuficiencia respiratoria y muerte. (7) En nuestra paciente,
el inicio de la debilidad empez6 en miembros superiores.
Existen también manifestaciones neuropsiquiatricas agudas
que incluyen ansiedad, inquietud, agitacion, alucinaciones,
desorientacion, delirio, apatia, depresion, fobias y alteracion
de conciencia, que van desde la somnolencia hasta el coma.
La paciente del reporte presentd estado confusional agudo.
Eh general, el cuadro clinico de PAI es variable pero
siempre se presenta como dolor abdominal agudo. (8)

Las mutaciones que afectan a las enzimas de la ruta
hemo especifica son esenciales en estas enfermedades.
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La exposicion a medicamentos, hormonas tiroideas y
alteraciones nutricionales precipitan los ataques. (9)
También es probable que la exposicion a anestésicos, a los
que la paciente fue sometida, pudo precipitar una crisis.
Las convulsiones podrian deberse al acaimulo de porfirinas
en las neuronas de los nticleos supradpticos y paraventricular
del hipotalamo, con desarrollo de sindrome de secrecion
inapropiada de hormona antidiurética y la consecuente
retencion y dilucion del sodio sérico. (10)

El sindrome de encefalopatia posterior reversible (PRES)
es un sindrome clinico radioldgico que se asocia a porfiria
aguda intermitente, caracterizado por encefalopatia,
convulsiones, déficit neuroloégico focal, sintomas
neuropsiquiatricos y en presencia de lesiones piriformes e
hiperintensas parietooccipitales en resonancia magnética
en T2. (11) Esto es mencionado ya que en nuestra paciente
hubo una imagen focal hiperintensa a nivel central
protuberancial en la resonancia. Los l6bulos parietales son
las zonas mas comunes afectadas pero podrian aparecer en
otros sitios como cerebelo, mesencéfalo, talamo y ganglios
basales.

Recordemos que el porfobilindgeno es altamente sensible
y especifico, reconociéndose con la prueba de deteccion de
primera linea mas importante.

Eltratamiento se basaen el reconocimiento y la correccion de
los factores precipitantes (sepsis, desordenes nutricionales
y metabolicos), en la administracion precoz de dextrosa
parenteral y finalmente en el tratamiento con hemina. (3)
Iniciar hemina parenteral a dosis de 3-4mg/kg durante 4
dias y agregar dextrosa al 10% para controlar la actividad
de la ALA sintetasa, evitando soluciones hipotonicas y
manteniendo restriccion hidrica (2, 12).

Enla serie de 12 casos de un hospital local, el tratamiento se
limité a administrar sintomaticos, dos pacientes fallecieron,
los restantes recayeron con dolor abdominal y tres pacientes
pudieron gestar y tuvieron partos eutdcicos. (4)

Con respecto al uso de hemina se debe mencionar que no
existen ensayos clinicos que justifiquen su recomendacion
(disminuciéon de mortalidad o secuelas neuroldgicas) y
lo que actualmente se menciona esta basado en series de
casos. Actualmente no se encuentra en el pais y su relacion
costo-eficacia no es optima. (1)

En conclusion, el presente reporte nos ilustra la forma
habitual de presentacion de PAI, entidad que debe estar
en el diagnostico diferencial de una mujer joven con dolor
abdominal intenso, manifestaciones neuropsiquiatricas,
cuadriparesia rapida y progresiva e hiponatremia. Un
diagnéstico a tiempo es de suma importancia ya que es base
para una mejor evolucion de la enfermedad y pronostico.
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