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porfi bilinógeno (PBG)  y una disminución de 
la acti vidad de la enzima de  porfobilinógeno 
de aminasa eritrocitaria. En nuestro medio el 
diagnósti co es clínico y por exclusión. El caso 
que se presenta a conti nuación presenta di-
chos criterios, descartándose otras causas 
por medio de apoyo laboratorial. 

DESCRIPCIÓN DEL CASO

Paciente masculino de 17 años de edad, al-
fabeto, agricultor, procedente de la región 
central del país, quien asiste a la Sala de 
Emergencia del Hospital Psiquiátrico Dr. Ma-
rio Mendoza (HPMM) en Diciembre de 2013, 
con la siguiente sintomatología de 2 meses 
de evolución: insomnio total, fuga del en-
torno, alucinaciones visuales, soliloquios, 
ideas delirantes místi co religiosas y de daño; 
agresividad fí sica, conductas inadecuadas (se 
defecaba y miccionaba en la cama). El cua-
dro clínico se acompañó de fi ebre no cuan-
ti fi cada, subjeti vamente alta, sin predominio 
de horario, con diaforesis, así mismo cefalea 
holocraneana, mialgias generalizadas y dolor 
abdominal. Un mes después las alteraciones 
conductuales se agravaron ya que presentó 
fuga geográfi ca, ideas delirantes de persecu-
ción, conducta alucinatoria “pelea con per-
sonas que solo el ve”, se torna más agresivo 
por lo que sus familiares se mudaron a otra 
casa, dejando al paciente solo por dos días, 
luego familiares lo encontraron sentado con 
soliloquios, diciendo constantemente que lo 
querían matar. Por tal razón se decide hospi-
talizar en la sala de varones del HPMM, don-
de presentó fi ebre (T0 390C) la cual persisti ó 
a pesar de la administración de anti piréti cos 
y anti bióti cos. Se decidió interconsultar con 
el Servicio de Pediatría del Hospital Escuela 

Universitario (HEU) en su segundo día in-
trahospitalario, donde se dejó hospitalizado 
para estudio. 

Se realizaron los siguientes estudios: Urobi-
linógeno 0.2, Citoquímica de Líquido Cefa-
lorraquídeo: normal, Hemograma: (hemog-
lobina: 15.7 gr/dL, hematocrito: 46.5 Vol %,  
glóbulos blancos: 4.85 mm3) Química san-
guínea: BUN: 19mg/dL;  Creati nina: 0.10 mg/
dL, TGO: 376 gr/dL, TGP: 134gr/dL,  Calcio: 
9.3 mmol/L, Sodio: 147 mEq/L, Potasio: 3.7 
mEq/L  CPK: 930 UI/L. Permaneció ingresa-
do por 17 días, manejado con haloperidol y 
difenhidramina, por cuadro de agitación psi-
comotriz que presentó durante su estadía. 
Egresó con los siguientes exámenes labora-
toriales control: Hemograma: hemoglobina: 
14.2 gr/dL, hematocrito: 43.7 Vol%, CPK: 657 
UI/L. 

Fue contrarreferido al HPMM, encontrándo-
se al momento de recibo el siguiente examen 
mental: consciente, distrácti l, sin conducta 
aluciantoria, con movimientos lentos, afecto 
aplanado, pensamiento coherente, bradiláli-
co, con ideas delirantes de daño.  Fue mane-
jado intrahospitalariamente durante 5 días 
más, con haloperidol 5 mg, 1/4 de tableta vía 
oral al día. Se completaron estudios: tomo-
grafí a axial computarizada cerebral y electro 
encefalograma los cuales no presentaban al-
teración, urobilinógeno negati vo y examen 
mental normal al momento de su egreso. Se 
consignó el diagnósti co de Trastorno Afecti vo 
Orgánico secundario a Porfi ria Intermitente 
Aguda.

Fue manejado ambulatoriamente por un 
mes con haloperidol igual dosis y posterior-

RESUMEN 
La Porfi ria Aguda Intermitente es una enfermedad genética autosómica dominante cuya penetrancia es del 
10%.  La prevalencia de portador genético se estima en 1/10.000 habitantes, pero la prevalencia de casos 
es solo de 1–5/100.000 habitantes.  En 1874 Félix Hoppe- Seyler proporciona la explicación bioquímica 
de esta enfermedad y fi nalmente el 1889 las porfi rias agudas fueron descritas por el médico holandés B.J. 
Stokvis. Se le conoce como “la gran imitadora”, su síntoma más común es el dolor abdominal, acompañán-
dose de mialgias, alteraciones hemolíticas, alteraciones hepáticas, cuadro agudo de abdomen, altera-
ciones hidroelectrolíticas, síntomas neurológicos y síntomas psiquiátricos presentándose estos últimos en 
un 40% de los casos. El siguiente artículo es un reporte de caso de un masculino con cambios conductu-
ales de 2 meses de evolución siendo diagnosticado con Porfi ria Intermitente Aguda.
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ABSTRACT: 
Acute intermittent porphyria is an autosomal dominant genetic disease whose penetrance is 10%. Genetic 
carrier prevalence is estimated at 1 / 10,000, but the prevalence of cases is only 1-5 / 100,000. Felix Hoppe- 
Seyler in 1874 provides the biochemical explanation of this disease and fi nally the 1889 acute porphyrias 
were described by the Dutch physician BJ Stokvis . He is known as “ the great imitator “ , the most common 
symptom is abdominal pain , accompanied by myalgia , hemolytic disorders, liver disorders , acute condi-
tion of the abdomen , electrolyte disturbances , neurological symptoms and psychiatric symptoms present-
ing the latter in 40% of cases . The following article is a case report of a male with behavioral changes 2 
-month history of being diagnosed with acute intermittent porphyria 
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INTRODUCCIÓN

La Porfi ria Aguda Intermitente (PAI) es una 
enfermedad genéti camente bien defi nida 
autosómica dominante con una penetrancia 
del 10%. La prevalencia de portador genéti -
co se esti ma en 1/10.000 habitantes, pero la 
prevalencia de casos es solo de 1–5/100.000 

habitantes. Las manifestaciones psiquiátricas 
en esta enfermedad son  bastante frecuentes 
como síntomas acompañantes  (40%) y en al-
gunos casos como síntomas debutantes de 
esta enfermedad. Sin embargo  no siempre 
se ti enen presentes. 
 El diagnósti co específi co de la PAI se confi rma 
en un paciente con un aumento sustancial de  


