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mente se omitié. Se realizan seguimientos
mensuales en los que persiste asintomatico.
El paciente no cuenta con antecedentes per-
sonales patoldgicos, mds sin embargo por
parte de la madre 2 familiares de segundo
orden y 2 de tercer orden han presentado
cuadro similar el cual remite sin tratamien-
to, logrando desempeiiar una vida normal.

REVISION DE LA LITERATURA

Las porfirias son un grupo de trastornos me-
tabdlicos raros derivados de la reduccién en
la actividad de cualquiera de las enzimas in-
volucradas en la biosintesis del grupo hem ™.
La palabra “porfiria” deriva del griego por-
phuros que significa rojo o morado. Si bien
las descripciones originales se atribuyen a
Hipdcrates, la explicacion bioquimica de la
enfermedad fue obra de Félix Hoppe-Seyler
en 1874. Las porfirias agudas fueron descri-
tas por el médico holandés B.J. Stokvis en
1889, que reconocio la enfermedad era pro-
vocada por barbituricos derivados del sulfo-
nal. ?

Las porfirias han sido clasificadas tradicional-
mente en hepaticas y eritroides, en funcién
del sitio primario de sobreproduccién y acu-
mulacién de las porfirinas o sus precursores.
También pueden ser clasificadas en porfirias
hepaticas agudas y porfirias cutdneas. Las
hepaticas se caracterizan por el inicio abrup-
to de manifestaciones neuroldgicas 3.

La PAl es una enfermedad genéticamente
bien definida autosémica dominante con
una penetrancia del 10%. La prevalencia de
portador genético se estima en 1/10.000 ha-
bitantes, pero la prevalencia de casos es solo

de 1-5/100.000 habitantes. Segun trabajos
de investigacion se concluye que la preva-
lencia de PAI es mayor en mujeres y a partir
de la tercera década de la vida*

La porfiria intermitente aguda, también
conocida como porfiria sueca o pirrolopor-
firia, es una condiciéon autosémica domi-
nante causada por un déficit del 50% de la
actividad de la porfobilinégeno de aminasa
(PBGD). La distribucién geogréfica de la en-
fermedad es amplia. La PAl es probablemen-
te la porfiria genética mas comun.

La PAl tiene una muy baja prevalencia y sus
manifestaciones clinicas son similares a la de
otras y diversas enfermedades, razén por la
gue se conoce como “la gran imitadora”. >¢

Las principales y mas frecuentes manifes-
taciones clinicas que se encuentran en los
pacientes se pueden clasificar de diferentes
formas, en agudas y cronicas.

La presentacion clinica es muy variada vy
polimorfa, donde podemos encontrar todo
tipo de sintomatologia y ademas clasificarla
de diferentes formas, entre ellas en agudas
y crénicas, por orden de frecuencia, por sis-
tema u d6rgano afectado. A grandes rasgos
se encuentran desde alteraciones hemoliti-
cas, hepdticas, cuadro agudo de abdomen,
alteraciones hidroelectroliticas, sintomas
neuroldgicos, sintomas psiquiatricos, entre
otros.

Las manifestaciones clinicas psiquiatricas
son bastante frecuentes como sintomas
acompafiantes y en algunos casos como sin-
tomas debutantes de esta enfermedad. Se
pueden observar tanto en crisis agudas de



