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RESUMEN

La porfiria aguda es un grupo de trastornos metabdlicos hereditarios que se caracterizan por
deficiencias en enzimas necesarias para la sintesis del hemo, manifestandose con sintomas
neuro viscerales graves y potencialmente mortales. Los sintomas comunes son dolor abdominal,
neuropatia periférica, convulsiones y alteraciones mentales. El diagnéstico se basa en medir
porfirinas y sus precursores en sangre, orina y heces, y el tratamiento incluye administracién
de hemina intravenosa.

Se presenta el caso de una paciente de 31 afios con dolor abdominal, hiporexia, y distensién
abdominal. Ingres6 a emergencias con dolor abdominal severo y fue diagnosticada con vélvulo
de sigmoides, desarroll6 hiponatremia moderada y convulsiones ténico-clonicas, lo que llevé
a su ingreso a la Unidad de Cuidados Intensivos. La paciente presenté dolor abdominal
persistente, taquicardia y debilidad generalizada. Tras analisis sanguineos y de orina, se
diagnosticé porfiria aguda. La hiponatremia normovolémica y la osmolaridad sérica disminuida
sugirieron un posible SIHAD asociado al Sindrome de Schwartz-Bartter. La orina expuesta al
sol cambié de color, confirmando el diagnéstico clinico. La paciente mejoré con tratamiento
sintomatico y fue dada de alta de la Unidad de Cuidados Intensivos. El fin del caso clinico es
sospechar en caso de sintomas abdominales y/o neuropsiquiatricos poco claros, asi como en
el caso de fotodermatosis, en general se debe considerar la porfiria en el diagnéstico diferencial
en la Unidad de Cuidados Intensivos.
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ABSTRACT

Acute porphyria is a group of inherited metabolic disorders characterized by deficiencies in
enzymes necessary for heme synthesis, manifesting with severe and potentially life-threatening
neurovisceral symptoms. Common symptoms are abdominal pain, peripheral neuropathy,
seizures, and mental disturbances. Diagnosis is based on measuring porphyrins and their
precursors in blood, urine, and feces, and treatment includes administration of intravenous
hemin.

The case of a 31-year-old patient with abdominal pain, hyporexia, and abdominal distention is
presented. She entered the emergency room with severe abdominal pain and was diagnosed
with sigmoid volvulus. She developed moderate hyponatremia and tonic-clonic seizures, which
led to her admission to the Intensive Care Unit. The patient presented persistent abdominal
pain, tachycardia, and generalized weakness. After blood and urine tests, acute porphyria was
diagnosed. Normovolemic hyponatremia and decreased serum osmolarity suggested a possible
SIHAD associated with Schwartz-Bartter Syndrome. Urine exposed to the sun changed color,
confirming the clinical diagnosis. The patient improved with symptomatic treatment and was
discharged from the Intensive Care Unit. The purpose of the clinical case is to suspect in case of
unclear abdominal and/or neuropsychiatric symptoms, as well as in the case of photodermatosis,
in general porphyria should be considered in the differential diagnosis in the Intensive Care Unit.

Keywords: Acute porphyria, hyponatremia, seizures, ICU

58 | REVISTA DE MEDICINA INTENSIVA Y CUIDADOS CRITICOS. 2023;16(2-4):58-62.

INFORMACION DEL ARTICULD

Historia del articulo

Recibido: 01/02/2024
Aprobado: 15/02/2024

Autor corresponsal

Ormea Villavicencio Antonio
antonio.ormea@upch.pe

Medico Asistente de |a Unidad de Cuida-
dos Intensivos, Hospital Nacional Arzobis-
po Loayza.

Financiamiento
Autofinanciado

Conflictos de interés
Los autores declaran no tener conflictos
de intereses.

Contribucitn de autoria

CPGEM: Revisicn, elaboracion del manus-
crito. CPOE: Revision y elaboracion del
manuscrita OVA: Disefio y revisian del
manuscrito.

Citar como

Castillo Pefiaranda GM. Canchari Pimentel
OF, Ormea Vilavicencio A. Caso clinico:
Porfiria aguda en la unidad de cuidados
intensivos. Revista de Medicina Intensiva y
Cuidados Criticos. 2023;16(Z-4):58-62.

doi: htpps://10.37463/intens-samay/0069



Caso clinico: Porfiria aguda en la unidad de cuidados intensivos

INTRODUCCIGN

La porfiria aguda es un grupo de trastornos metabdlicos
hereditarios caracterizados por una deficiencia en las
enzimas necesarias para la sintesis del hemo. El hemo
es un componente funcional de la hemoglobina, la
mioglobina, las enzimas de la familia del citocromo P450,
los citocromos mitocondriales y otras enzimas. Se sintetiza
predominantemente en la médula 6sea (80%) y el higado
(20%) ™.

El diagndstico de primera linea de porfiria se basa en patrones
bioquimicos especificos de porfirinas elevadas y precursores
de porfirina en orina, heces y sangre @. En enfermedades
clinicamente activas, los precursores de porfirina acumulados
ylo las porfiinas provocan sintomas abdominales,
neuroldgicos, psiquiatricos, endocrinos y cardiovasculares,
dano hepatico y/o fotosensibilidad de la piel. Las porfirias
se clasifican en formas agudas y no agudas. Los pacientes
con porfiria hepatica aguda sintomatica (clinicamente activa),
por ejemplo, porfiria aguda intermitente, porfiria variegata,
coproporfiria hereditaria y porfiria por deficiencia de acido
aminolevulinico  deshidratasa, presentan acumulacién
de precursores de porfirina, acido 5-aminolevulinico y
porfobilinégeno debido a un trastorno de regulacion. En las
formas no agudas de porfiria, como porfiria cutanea tardia,
porfiria eritropoyética, protoporfiria ligada al cromosoma X y
porfiria eritropoyética congénita, las porfirinas acumuladas
provocan fotosensibilidad de la piel y, en ocasiones, también
dafios hepaticos graves ©.

Su presentacion clinica tipica se da con crisis neuro viscerales
caracterizadas por dolor abdominal severo, emesis,
taquicardia e hipertensién, con algunos episodios severos
que pueden complicarse con hiponatremia, neuropatias
periféricas que pueden generar paralisis, convulsiones y
sintomas psiquiatricos “.

La porfiria aguda intermitente se debe a una deficiencia parcial
de la enzima porfobilinégeno deaminasa, que interviene en la
formacion de hidroximetilbilano, llevando a acumulacién de
sus precursores porfobilinégeno y acido amino levulinico (ALA)
principalmente en los hepatocitos. Todos los intermediarios
de la via del hemo son potencialmente tdxicos y por tanto su
acumulacion, en presencia de un desencadenante externo
(cambios hormonales, estrés, reduccion de la ingesta caldrica,
medicamentos que inducen el citocromo P450, cigarrillos
o licor), conlleva a la transcripcién o funcién de ALA-S e
induccion de presentacion clinica en estos pacientes ©.

Manifestaciones Gastrointestinales

La disfuncién del nervio auténomo contribuye a la
manifestacion mas comun de la enfermedad, que es el
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dolor abdominal mal localizado. El dolor abdominal esta
presente en mas del 80% de los pacientes. En el examen
fisico, el dolor abdominal suele ser desproporcionado con
los hallazgos del examen. Los sintomas inespecificos
como nauseas, vomitos y falta de apetito también se
asocian con episodios agudos. También se puede observar
disfuncion del habito intestinal que incluye estrefimiento,
distension abdominal e ileo. Sin tratamiento, los pacientes
tienen un mayor riesgo de desarrollar enfermedad hepatica
progresiva, cirrosis y carcinoma hepatocelular ©.

Manifestaciones Cardiovasculares

La excitacién del sistema nervioso simpatico produce un
aumento de la produccion de catecolaminas que conduce
a manifestaciones cardiovasculares como arritmias,
hipertension y diaforesis. La taquicardia ocurre en mas
del 80% de los pacientes. Si no se trata, la taquicardia
puede progresar a inestabilidad hemodinamica debido
a insuficiencia circulatoria. La hipertension es una
manifestacion tipica de los episodios agudos, pero también
puede persistir después de la resolucién del episodio
agudo en mas del 40% de los pacientes .

Manifestaciones Neuropsiquiatricas

Se cree que las manifestaciones neuropsiquiatricas se
deben a las similitudes estructurales entre el ALAYy el 4cido
gammaaminobitirico (GABA). El exceso de ALA puede
afectar la funcién del GABA y provocar un deterioro del
sistema nervioso central. Otras teorias postulan que los
metabolitos del hemo son directamente neurotdxicos y que
la produccién inadecuada de hemo tiene efectos adversos
en el cerebro ®,

Tanto el sistema nervioso periférico como el central
pueden verse afectados. La afectacion periférica provoca
dolor en las extremidades, la espalda y el pecho. La
hiperestesia es una manifestacioén sensorial comun. Las
neuropatias motoras ocurren durante las ultimas etapas
de un ataque agudo. La paralisis bulbar con afectacion
de los nervios craneales suele ser grave. Los sintomas
incluyen disfagia, disartria y disfonia. La afectacion
diafragmatica puede provocar compromiso respiratorio
que requiera intubacion y ventilacion mecanica.
Las convulsiones pueden ocurrir en el contexto de
neurotoxicidad o secundarias a hiponatremia .

Manifestaciones Endocrinologicas

La hiponatremia es una manifestacién comun de AIP. Esto
ocurre debido a la afectacion hipotaldmica y al SIADH, el
ultimo de los cuales ocurre en 25 a 60% de los pacientes.
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La hiponatremia puede verse exacerbada por una ingesta
oral deficiente y nduseas con vémitos intensos ©.

Manifestaciones Urologicas

ALAS y PBG son ambos precursores incoloros. La
degradacién de PBG con oxidacién posterior conduce a la
formacién de porfobilinégeno, que es un pigmento de color
marrén oscuro. La combinacion de la porfirina pigmentada
de rojo conduce a la caracteristica orina de color rojo vino de
Oporto, que es un hallazgo destacado en el proceso de la
enfermedad. La disfuncién de la vejiga puede presentarse
con retencidn urinaria, incontinencia urinaria o disuria (9.

El diagnéstico de la porfiria aguda se basa en el dosaje
de: Examenes de orina: La presencia de acido delta-
aminolevulinico (ALA) y porfobilinégeno (PBG) elevados
en la orina durante un ataque agudo es un indicativo fuerte
de porfiria aguda; Examenes de sangre y heces: Los
niveles de porfirinas y sus precursores pueden ser medidos
para diferenciar entre los distintos tipos de porfiria aguda
y Pruebas genéticas: La identificacion de mutaciones
especificas en los genes asociados a las enzimas del ciclo
del hemo puede confirmar el tipo de porfiria y es util para el
diagnéstico en familiares asintomaticos .

Después del diagndstico de una exacerbacion de la
porfiria, la intervencion menos invasiva es identificar
cualquier medicamento o agente desencadenante.
Los sintomas pueden desaparecer después de la
identificacion y eliminacion de cualquier medicamento
potencialmente dafino. Si no hay medicamentos culpables
y el paciente continda sintomatico, entonces la hemina
intravenosa es la piedra angular del tratamiento. Este es
el unico medicamento aprobado para el tratamiento de las
exacerbaciones de la porfiria.

Como se mencioné anteriormente, la teoria es que
los niveles elevados de hemo disminuiran los niveles
circulantes de ALA y PBG mediante la supresién del
control de retroalimentacion de ALAS. No existe una dosis
estandar, sin embargo, generalmente se administrade 1 a
4 mg/kg con una dosis maxima de 6 mg/kg. En promedio,
los sintomas tardan de 2 a 5 dias en desaparecer. Sin
embargo, en situaciones en las que los sintomas progresan,
se puede administrar hasta por 14 dias. La resolucion de
los sintomas suele coincidir con la reduccion de los niveles
sistémicos de intermediarios de porfirina (12,

REPORTE DE CASD

Presentamos el caso de una paciente de 31 afos, natural
de Lima Metropolitana con tiempo de enfermedad de 4 dias
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caracterizado por dolor abdominal difuso a predominio de
hipogastrio y distensién abdominal asociado a hiporexia.
La paciente ingresa a la Unidad de Emergencia del
Hospital Nacional Arzobispo Loayza presentando dolor
abdominal tipo cdlico, de severa intensidad, irradiado
a todos los cuadrantes del abdomen. Al examen fisico
se evidenciaba dolor a la palpacion profunda en hemi-
abdomen inferior y ausencia de signos peritoneales.
En la Tomografia axial computarizada abdominal se
aprecia distension de asas intestinales y es catalogada
como Abdomen agudo quirdrgico por el cirujano de turno
decidiendo la conducta quirurgica.

Se obtuvieron resultados de analitica sanguinea como se
muestran en la Tabla 1.

La paciente ingresa a sala de operaciones de emergencia
donde se evidencia vélvulo de sigmoides de 180 grados
sin signos de sufrimiento y dolicomegacolon, en el
postoperatorio cursa sin complicaciones relacionadas a la
cirugia e ingresa a recuperacion quirdrgica y posteriormente
a hospitalizacion del servicio de Cirugia General. Durante
su estancia se reporta hiponatremia moderada asociada
a episodio de convulsion ténica clénica generalizada, la
paciente es evaluada por la unidad de cuidados intensivos y
se decide su ingreso a la unidad para monitoreo neuroldgico
y correccion de los trastornos hidro-electroliticos.

A su ingreso a la Unidad de Cuidados Intensivos se
encontraba despierta y orientada, con persistencia de
hiponatremia y cuadro de dolor abdominal tipo célico difuso
e intermitente, ademas se asociaba taquicardia persistente
y debilidad generalizada. Segun analitica sanguinea,
examen de orina y clinica sugestiva compatible con un
caso de Porfiria Aguda. Tabla 2, 3 y 4.

Tabla 1. Analitica sanguinea al ingreso.

Gasometria Hemograma

PH 7.458 mmHg  Leucocitos 16,220 mm3
PO2 117 mmHg  Abastonados 2%
PCO2 29.4 mmHg Hemoglobina 13 g/dL
HCO3 22.8 mmHg Creatinina 0.6 mg/dL
Sodio 124 mmol/L Urea 17 mg/dL
Potasio 3.0 mmol/L

Calcio 0.89 mmol/L

Lactato 0.7 mmol/L

doi: htpps://10.37463/intens-samay/0069



Caso clinico: Porfiria aguda en la unidad de cuidados intensivos

Castillo Pefiaranda GM et al

Tabla 2. Dosaje de sodio obtenido por gasometria en los dias de hospitalizacion en UCI.

Dia 2 Dia 4

Dia 3

Dia 5 Dia 8

Sodio

(mmol/L) 125

N

20 114 110

103 M 113 120 119

Tabla 3. Examen completo de orina, se evidencia presencia de
pigmentos de Urobilina.

Excreta de orina

Ligeramente turbio

Cuerpos ceténicos +
U lina +
Bilirrubina ++

Tabla 4. Se evidencia osmolaridad sérica disminuida en
presencia de osmolaridad urinaria normal e hiponatremia
normovolémica, sugestivo de SIHAD..

Osmolaridad

Serica 240.9 mOsm/Kg
626.8 mOsm/Kg

:

Urinaria

DISCUSIAN

Se muestra un cuadro clinico inicialmente de dolor abdominal
agudo quirdrgico que luego de realizada la conducta quirurgica,
persiste con la presencia de dolor abdominal de caracteristica
y presentacién no localizada e intermitente y sintomas neuro
viscerales asociado a 1 episodio de convulsién ténico clonico
generalizada. Se sospecha en este caso de una paciente con
porfiria por la sintomatologia clinica, ademas de que cursa con
cuadro de hiponatremia normovolémica y osmolaridad sérica
disminuida con componente probablemente neuroendocrino
como el Sindrome de secrecion inadecuada de hormona
antidiurética (SIHAD). Tabla 2 y 4. Por lo que se requiere
para el diagnostico confirmatorio el dosaje de pruebas
especificas como el dosaje de Acido deltaaminolevulinico
(ALA) y Porfobilinogeno urinario (PBG). Sin embargo, no
se cuenta con dosaje predicho en nuestro nosocomio. Se
dispone de un examen de orina con presencia de Urobilina
en la muestra y se realizo la exposicion al sol de la orina de
la paciente encontrandose el cambio de colocacién que
sumaba evidencias para la confirmacion diagnostica de esta
enfermedad como se aprecia en la Figura 1.
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Figura 1. Cambio de coloracién de la orina frente a la exposicién
medioambiental, fotografias tomadas en 3 dias consecutivos.

La paciente es monitorizada neurolégicamente en su unidad
y se le brinda tratamiento sintomatico dirigido y tras correccion
de los trastornos hidroelectroliticos es dada de alta de la
Unidad de Cuidados Intensivos con evolucion Favorable.
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