la enfermedad como en el cuadro crénico
de la misma, entre los que se presentan con
mas frecuencia en crisis agudas tenemos
sintomas ansiosos, inquietud, agitacion, alu-
cinaciones, desorientacion, delirio, apatia,
depresion, fobias y alteraciones de la con-
ciencia que van desde somnolencia hasta el
coma. 37

A largo plazo los pacientes que presentan
empujes y remisiones, pueden desarrollar
dolor crénico, depresiones recurrentes, in-
tentos suicidas, sintomas psicdéticos, alucina-
ciones paranoides, trastornos de ansiedad,
entre otros, siendo estas causas de ingreso
de estos pacientes en muchos de los hospi-
tales psiquiatricos del mundo.>”

La mayoria de los casos investigados siem-
pre presentan sintomas psiquiatricos sin
embargo han sido subestimados y hay muy
pocas investigaciones y articulos cientificos
gue estudien e investiguen adecuadamen-
te el area psiquiatrica de esta enfermedad.
Se han descrito muchos sintomas a grandes
rasgos como los mencionados previamente,
son embargo solo muy pocos han sido bien
documentados®

El diagndstico se hace demostrando niveles
marcadamente elevados de porfobilinégeno
en orina. Ademdas se mide en orina el aci-
do delta—aminolevulinico (ALA), que no es
esencial para establecer el diagndstico pero
ayuda a diferenciar la porfiria de otros des-
6rdenes metabdlicos y descarta otras causas
de dolor abdominal. ¥4

Durante un ataque agudo de PAI, la excrecidn
urinaria de PBG varia de 50 a 200 mg/dia,
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siendo su valor normal de 0 a 4 mg/dia (<1,5
mmol de PBG por mol de creatinina) ?

Si una prueba de deteccién del PBG es nega-
tiva en una muestra de orina al azar, pero el
indice de sospecha de estar ante una porfiria
aguda es elevado, se debe recolectar orina
de 24 horas para una evaluacion cuantitativa
de ALA, PBG y porfirinas total. 3

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

El tratamiento en estos pacientes es delica-
do, el objetivo principal es la reposicién de
hem intracelular por via central que permi-
te la correccién del déficit de hem y regula
la actividad de la ALA sintetasa, la sintoma-
tologia es controlada con infusidon de dosis
alta de glucosa, ya que reprime la actividad
de la ALA sintetasa, ademas de administrar
beta bloqueantes capaces de frenar la hipe-
ractividad simpatica, el resto del tratamien-
to debe de ser orientado sintomatoldgica-
mente. *°

Conclusiones y Recomendaciones

1. El caso presentado representa un ejem-
plo de una enfermedad genética que
todo médico debe tener en mente cuan-
do se presenta un paciente con sintomas
inespecificos. El diagndstico de porfiria
aguda es un diagndstico de exclusién
pero sigue siendo importante en el ana-
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