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la enfermedad como en el cuadro crónico 
de la misma, entre los que se presentan con 
más frecuencia en crisis agudas tenemos 
síntomas ansiosos, inquietud, agitación, alu-
cinaciones, desorientación, delirio, apatí a, 
depresión, fobias y alteraciones de la con-
ciencia que van desde somnolencia hasta el 
coma. 3,7

A largo plazo los pacientes que presentan 
empujes y remisiones, pueden desarrollar 
dolor crónico, depresiones recurrentes, in-
tentos suicidas, síntomas psicóti cos, alucina-
ciones paranoides, trastornos de ansiedad, 
entre otros, siendo estas causas de ingreso 
de estos pacientes en muchos de los hospi-
tales psiquiátricos del mundo.3,7\

La mayoría de los casos investi gados siem-
pre presentan síntomas psiquiátricos sin 
embargo han sido subesti mados y hay muy 
pocas investi gaciones y artí culos cientí fi cos 
que estudien e investi guen adecuadamen-
te el área psiquiátrica de esta enfermedad. 
Se han descrito muchos síntomas a grandes 
rasgos como los mencionados previamente, 
son embargo solo muy pocos han sido bien 
documentados6

El diagnósti co se hace demostrando niveles 
marcadamente elevados de porfobilinógeno 
en orina. Además se mide en orina el áci-
do delta−aminolevulínico (ALA), que no es 
esencial para establecer el diagnósti co pero 
ayuda a diferenciar la porfi ria de otros des-
órdenes metabólicos y descarta otras causas 
de dolor abdominal. 1, 2, 4

Durante un ataque agudo de PAI, la excreción 
urinaria de PBG varía de 50 a 200 mg/día, 

siendo su valor normal de 0 a 4 mg/día (<1,5 
mmol de PBG por mol de creati nina) 1

Si una prueba de detección del PBG es nega-
ti va en una muestra de orina al azar, pero el 
índice de sospecha de estar ante una porfi ria 
aguda es elevado, se debe recolectar orina 
de 24 horas para una evaluación cuanti tati va 
de ALA, PBG y porfi rinas total. 3

Durante un ataque agudo de PAI, la excre-
ción de ALA es aproximadamente la mitad 
de la PBG (rango normal de 0.7 mg/día). La 
excreción de ALA y PBG urinario a menudo se 
manti enen elevada entre las exacerbaciones 
frecuentes, pero también puede estar eleva-
da en aquellos que nunca han tenido sínto-
mas 1,3

El tratamiento en estos pacientes es delica-
do, el objeti vo principal es la reposición de 
hem intracelular por vía central que permi-
te la corrección del défi cit de hem y regula 
la acti vidad de la ALA sintetasa, la sintoma-
tología es controlada con infusión de dosis 
alta de glucosa, ya que reprime la acti vidad 
de la ALA sintetasa, además de administrar 
beta bloqueantes capaces de frenar la hipe-
racti vidad simpáti ca, el resto del tratamien-
to debe de ser orientado sintomatológica-
mente. 1,5

Conclusiones y Recomendaciones

1. El caso presentado representa un ejem-
plo de una enfermedad genéti ca que 
todo médico debe tener en mente cuan-
do se presenta un paciente con síntomas 
inespecífi cos. El diagnósti co de porfi ria 
aguda es un diagnósti co de exclusión 
pero sigue siendo importante en el aná-

mente se omiti ó. Se realizan seguimientos 
mensuales en los que persiste asintomáti co.
El paciente no cuenta con antecedentes per-
sonales patológicos, más 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 desempeñar una vida normal.

REVISIÓN DE LA LITERATURA

Las porfi rias son un grupo de trastornos me-
tabólicos raros derivados de la reducción en 
la acti vidad de cualquiera de las enzimas in-
volucradas en la biosíntesis del grupo hem 1. 
La palabra “porfi ria”  deriva del griego por-
phuros que signifi ca rojo o morado. Si bien 
las descripciones originales se atribuyen a 
Hipócrates, la explicación bioquímica de la 
enfermedad fue obra de Félix Hoppe-Seyler 
en 1874. Las porfi rias agudas fueron descri-
tas por el médico holandés B.J. Stokvis en 
1889, que reconoció la enfermedad era pro-
vocada por barbitúricos derivados del sulfo-
nal. 2

Las porfi rias han sido clasifi cadas tradicional-
mente en hepáti cas y eritroides, en función 
del siti o primario de sobreproducción y acu-
mulación de las porfi rinas o sus precursores. 
También pueden ser clasifi cadas en porfi rias 
hepáti cas agudas y porfi rias cutáneas. Las 
hepáti cas se caracterizan por el inicio abrup-
to de manifestaciones neurológicas 3.

La 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 ha-
bitantes, pero la prevalencia de casos es solo 

de 1–5/100.000 habitantes. Según trabajos 
de investi gación se concluye que la preva-
lencia de PAI es mayor en mujeres y a parti r 
de la tercera década de la vida4

La porfi ria intermitente aguda, también 
conocida como porfi ria sueca o pirrolopor-
fi ria, es una condición autosómica domi-
nante causada por un défi cit del 50% de la 
acti vidad de la porfobilinógeno de aminasa 
(PBGD). La distribución geográfi ca de la en-
fermedad es amplia. La PAI es probablemen-
te la porfi ria genéti ca más común.

La PAI ti ene una muy baja prevalencia y sus 
manifestaciones clínicas son similares a la de 
otras y diversas enfermedades, razón por la 
que se conoce como “la gran imitadora”. 5,6

Las principales y más frecuentes manifes-
taciones clínicas que se encuentran en los 
pacientes se  pueden clasifi car de diferentes 
formas, en agudas y crónicas.

La presentación clínica es muy variada y 
polimorfa, donde podemos encontrar todo 
ti po de sintomatología y además clasifi carla 
de diferentes formas, entre ellas en agudas 
y crónicas, por orden de frecuencia, por sis-
tema u órgano afectado. A grandes rasgos 
se encuentran desde alteraciones hemolíti -
cas, hepáti cas, cuadro agudo de abdomen, 
alteraciones hidroelectrolíti cas, síntomas 
neurológicos, síntomas psiquiátricos,  entre 
otros.
Las manifestaciones clínicas psiquiátricas 
son bastante frecuentes como síntomas 
acompañantes y en algunos casos como sín-
tomas debutantes de esta enfermedad. Se 
pueden observar tanto en crisis agudas de 


