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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-
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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  
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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 
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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 
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RESUMEN 
Algunos estudios relacionan el cavum del septo pelúcido (CSP) como un factor predisponente  de trastor-
nos conductuales, concretamente con  esquizofrenia entre otros (esquizoafectivos, trastornos disociales) 
como se verá en la revisión del caso. En algunos estudios, se sugiere que la presencia de CSP no es  ex-
clusiva, o incluso  característica típica de los individuos violentos con trastorno de personalidad antisocial o 
psicopatía, pero los resultados de otros estudios sugieren que sólo un gran CSP se asocia con trastornos 
esquizofrénicos; mientras que un pequeño CSP puede considerarse una variación neuroanatómico normal.
Palabras claves: esquizofrenia, septo pelúcido, cavum 

ABSTRACT
Some studies link cavum septum pellucidum (CSP) as a predisposing factor for behavioral disorders; spe-
cifi cally including schizophrenia (schizoaffective, conduct disorder) as discussed in the review of the case. 
In some studies, it is suggested that the presence of CSP is not unique, or even typical feature of violent 
individuals with antisocial personality disorder or psychopathy but the results of other studies suggest that 
only a large CSP is associated with schizophrenic disorders; while a small CSP neuroanatomical be con-
sidered a normal variation. 
Keywords: schizophrenia, septum pellucido, cavum
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Un Reporte de Caso
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INTRODUCCIÓN
 
El septo pelúcido es un tabique transparente, 
delgado, verti cal que consta de dos láminas, 
separadas por un estrecho intérvalo llama-
do cavidad del septo pelúcido. Este espacio 
cerrado es de variadas dimensiones y no co-
munica con los ventrículos laterales o con el 
espacio subaracnoideo. Su forma es trigonal 
de base anterior y vérti ce posterior, sus lá-
minas se unen cranealmente a la superfi cie 
cóncava inferior del tronco, rodilla y pico del 
cuerpo calloso. Caudal y dorsalmente se une 

a la porción anterior del fórnix, ventral y ros-
tralmente a la superfi cie superior del cuerpo 
calloso. Las láminas están formando las mita-
des derecha e izquierda del septo pelúcido. 
Durante el neurodesarrollo, la lámina termi-
nal que conecta los dos hemisferios cerebra-
les, sirve de puente para fi bras que cruzan de 
un hemisferio a otro. La porción de la lámina 
terminal que entra en la formación del septo 
pelúcido llega a ahuecarse como resultado 
del esti ramiento al cual es someti do y la ca-
vidad resultante es la cavidad del septo pelú-
cido.  El cavum del septo pelúcido cuando es 

lisis del diagnósti co diferencial. 
2. Es de gran importancia descartar o con-

fi rmar un caso de porfi ria aguda an-
tes de establecer el diagnósti co de un 
trastorno psiquiátrico, establecer un 
diagnósti co temprano y un tratamiento 
específi co mejora el pronósti co y limita 
el daño, parti cularmente neurológico y 
hepáti co. 

3. El pronósti co depende del momento en 
el que se realice el tratamiento médico. 
Un ataque de porfi ria puede durar unos 
pocos días o meses, la recuperación de-
pende del daño neuronal.

4. La educación del paciente para prevenir 
futuros ataques, el conocimiento de los 
medicamentos seguros, dentro de éstos 
caben mencionar algunos analgésicos 
como ibuprofeno, naproxeno o parace-
tamol y dentro de los psicofármacos se 
encuentran la  amitripti lina y clorpro-
mazina. Una adecuada nutrición, evi-
tando la dieta hipocalórica o el ayuno,  
también evitar el uso de alcohol y ci-
garrillos son las pautas de manejo para 
aprender a convivir con su patología.
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