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PRESENTACION DE CASO

Hemotdrax espontaneo: una forma inusual de presentacion

de la porfiria intermitente aguda
Juliana Buitrago', Sandra Viviana Santa?

' Area Quirtrgica, Programa de Medicina, Universidad Tecnolégica de Pereira, Pereira, Colombia
2 Programa de Medicina, Facultad de Ciencias de la Salud, Universidad Tecnoldgica de Pereira, Pereira,
Colombia

Las porfirias son un grupo de alteraciones metabdlicas de la sintesis del hem, de caracter
hereditario. Son condiciones relativamente raras, de dificil diagnostico, pero con una respuesta
impresionante al tratamiento y con buen prondéstico, si se identifican y tratan a tiempo. La mas
comun de las formas agudas es la porfiria intermitente aguda.

Se presenta el caso de un hombre de 23 afos que consulté por dolor abdominal y que,
concomitantemente presentaba un hemotérax espontaneo de dos litros, presentacién inusual
nunca antes descrita para la porfiria intermitente aguda.

Se incluye una breve revision de los aspectos mas relevantes de la porfiria intermitente aguda,
epidemiologia, diagnéstico, clinica y manejo, ademas de una serie de reflexiones sobre coémo
sospechar tempranamente el diagndstico.

Palabras clave: hemotérax, porfiria intermitente aguda, abdomen agudo, dolor abdominal,
porfobilinégeno, sintasa de hidroximetilbilano.

Acute intermittent porphyria presenting as spontaneous hemothorax

The porphyrias are inherited disorders of the heme biosynthetic pathway. They are relatively
rare and often misdiagnosed; however, acute episodes can be curtailed by early administration
of heme arginate. Acute intermittent porphyria is the commonest of acute forms of porphyria.
Here, a case is presented of a 23-year-old male with acute intermittent porphyria who came to
the emergency clinic with an unexplained abdominal pain. In addition, he exhibited spontaneous
hemothorax (two liters of blood accumulated in the chest) as an unusual manifestation of the
disease. The most relevant aspects of acute intermittent porphyria are discussed, along with
its epidemiology, diagnosis, clinical presentation and treatment. Complexities and diagnostic
requirements in making a diagnosis of porphyria are described.

Key words: hemothorax; porphyria, acute intermittent; abdomen, acute; abdominal pain,
porphobilinogen, hydroxymethylbilane synthase.

Caso clinico

Se presenta el caso de un hombre de 23 afios de
edad que consulté inicialmente a una institucion
de segundo nivel por un cuadro clinico de
once dias de evolucién, de dolor abdominal
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persistente tipo célico, acompanado de poliuria
y estrefiimiento. En urgencias fue tratado con
solucién salinaisoténica intravenosay analgesia,
con leve mejoria de su dolor y fue dado de
alta. Volvié a consultar tres dias después por
persistencia e intensificacion del dolor y ausencia
de deposicién desde una semana antes.

Se encontré taquicardico, deshidratado, con
presién arterial de 160/100 mm Hg, presion
arterial mediade 121 mmHg, frecuencia cardiaca
de 118 por minuto, frecuencia respiratoria de 35
por minuto, con evidente disnea, sin tos y, a la
auscultacion, hipoventilacion basal izquierda;
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presentaba distensién abdominal pero sin signos
de irritacion peritoneal.

En las ayudas diagnésticas se encontré: un
cuadro hemético con 7,7 de hemoglobina, 9.000
leucocitos y 402.000 plaquetas; amilasa de
130 U/L, glucemia de 186 mg/dl, sodio de 129
mEq/L y potasio de 2,5 mEqg/L ; en la radiografia
de térax se observd opacidad del hemitérax
izquierdo indicativa de derrame pleural masivo
izquierdo.

Fue valorado por el cirujano de turno quien solicitd
una ecografia abdominal que report6: “Imagen
con caracteristicas ecograficas homogéneas a
nivel del receso costo-diafragmatico posterior
en el lado izquierdo en la base del campo
pulmonar, que produce desplazamiento anterior
del bazo. Hay importante distension de asas
abdominales”. Se realiz6 toracentesis con la que
se obtuvo sangre, por lo que se colocé tubo de
toracostomia y se drend en forma espontanea
2.000 ml de hemotérax. Ademas, se realizd
una minuciosa investigacién buscando posibles
causas del hemotdrax, como alteraciones de la
coagulacion, aneurisma de arteria esplénica,
aneurismas de arteria intercostal, etc. mediante
pruebas hematoldgicas y tomografia axial
computadorizada con contraste de torax y
abdomen. Sin embargo, no se hallé6 un factor
causal del hemotérax, tampoco tumores o
ninguna otra alteracién en térax o abdomen.

El paciente evolucion6 favorablemente con
mejoria de su dolor y disminucién progresiva
del drenaje toracico hasta retirarse el tubo sin
complicacion. Se tomd radiografia de tdrax
de control, en la que se encontrd reexpansién
pulmonar, sin alteraciones del parénquima vy
adecuada evacuacion del hemotérax. Se hizo
interconsulta a medicina interna para buscar
la causa de su dolor abdominal asociado a
hemotérax e hipertensiéon, con la conviccidén
de que su dolor abdominal no estaba originado
por una causa quirirgica y que debia buscarse
una causa médica a los sintomas, una noxa
sistémica que estuviera afectando al paciente.
El médico internista de turno realizé pruebas de
coagulacion y, al no hallar ninguna alteracion
alguna, decidié darlo de alta por medicina
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interna y el paciente egresé del hospital con
acetaminofén e ibuprofeno.

Dos meses después, volvié a consultar por
un episodio igual, mas coluria. Una ecografia
abdominal reporté hepato-esplenomegalia y
edema periportal, por lo que el paciente fue
remitido a tercer nivel para valoracién por un
médico internista. Casualmente, una muestra
de orina cambi6 de color y se torné oscura, por
lo que el internista solicitdé concentracion de
protoporfobilinégeno en orina.

El paciente permanecié hospitalizado con persis-
tencia de su dolor abdominal y vémito ocasional,
con deterioro progresivo de su estado general.
Nueve dias después se averigud en el laboratorio
por el examen solicitado y la bacteriéloga informé
que “no hay reactivos y hay que esperar”.

Al dia 11 de hospitalizacion, present6 cuadripare-
sia con arreflexia generalizada y convulsiones.
Para ello, recibié dextrosa en agua destilada al
5% y captopril sublingual. En el dia 13 presenté
didlogo incoherente y empeoramiento de su
estado general. Fue remitido a la unidad de
cuidados intensivos, en donde encontraron al
paciente con disfagia, no hablaba, no tosia y
presentaba hiponatremia grave, compactacion
fecal e imposibilidad para abrir los parpados. Se
intubd y se conecto a un respirador.

Dos dias después en la unidad de cuidados
intensivos presenté aspirados mucopurulentos
y murmullo vesicular rudo a la auscultacion.
Una electromiografia confirmé polineuropatia
y radiculopatia. El reporte de porfobilin6geno
fue positivo en orina, llegd 19 dias después de
solicitado.

Veinte dias después se indicé iniciar hematina
4 mg/kg diarios por 4 dias. Ademas, se realiz6
traqueostomia. El paciente presenté sindrome
de respuesta inflamatoria sistémica con hemocul-
tivos positivos para Serratiaspp. y Acynetobacter
baumani. Se iniciaron antibiéticos con diagnés-
tico de sepsis por catéter. El urocultivo fue
positivo para Escherichia coli. Presenté un
grave estado de desnutricion mas sindrome de
pérdida de la condicidn fisica; también, presentd
melenas, ansiedad, irritabilidad y deseos de
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muerte, por lo que fue valorado por psiquiatria
y se inici6 fluoxetina y clonazepam. Finalmente,
presenté neumonia basal izquierda y fallecié
pocos dias después.

Durante las diferentes hospitalizaciones el
paciente recibié lidocaina local, dipirona, dalte-
parina, trimetoprim-sulfametoxasol, clonazepam,
midazolam, diazepam, warfarina, alprazolam,
hidrocortisona, piperazina, tazobactamy cefalos-
porinas de todas las generaciones.

Revision de la literatura

Las porfirias conforman un grupo de alteraciones
metabdlicas de la biosintesis del hem, de caracter
hereditario. Son causadas por una deficiencia

Porfiria y hemotdrax

parcial de una de las siete enzimas en la via de
formaciéndelgrupo hem, quellevaaacumulacion
de porfirinas y precursores de porfirinas. Cada
tipo de porfiria se caracteriza por un patrén unico
de acumulacién y excrecion de precursores del
hem, secundario a la reduccién de la enzima
especifica para ese paso (figura 1).

La prevalencia de la porfiria varia ampliamente
de pais a pais y, también, seglin el tipo de
porfiria. Los reportes oscilan entre 0,2 y 5 por
100.000 habitantes (1). En Latinoamérica parece
ser baja la prevalencia, segun reportes de
Argentina (1:125.000) (2). En Colombia, es una
entidad poco frecuente. Ademas, se sabe que
hay muchos portadores asintomaticos; esto ha

CITOPLASMA
MITOCONDRIA ENZIMAS ENFERMEDAD
Glicina + Succinil
Coenzima A
5 ALA Sintasa Acido
Amino-Levulinico
Porfobilinégeno l Plumboporfiria
sintasa [AR,9q34]
HEM Porfobilinégeno
N Hidroximetilbilan l Porfiria Intermitente Aguda

sintasa AD, 11923

Protoporfiria
Eritropoyética
[18g21,3]

Ferroquelatasa o o s
9 Uroporfirinégeno

Il sintasa

Protoporfirina IX
A
Protoporfiria
Variegata
[1q14]

Protoporfirinégeno
oxidasa

Uroporfirinégeno
decarboxilasa

Pr rfirinégeno 1X
Gibo Sael Coproporfirinégeno Oxidasa

Hidroximetilbilan

T

Uroporfirinégeno Il - Uroporfirinégeno |

P. Eritropoyética [AR,100256]
P. Cutdnea Tarda[AD, 1934]

Coproporfirinégeno Il - Coproporfirinégeno |

Coproporfiria Hereditaria

Figura 1. Sintesis del grupo hem.
Enzimas requeridas en cada
paso a la izquierda en azul y
consecuente proceso patolégico
clinico derivado del déficit parcial
de la correspondiente enzima a
la derecha. Entre corchetes, se
ilustra el tipo de herencia asi:
AD, autosémica dominante; AR,
autosémica recesiva.
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Cuadro 1. Clasificacién de las porfirias de acuerdo con su
forma de presentacion clinica.

Clasificacion de las porfirias

Neuropsiquiatricas
Porfiria intermitente aguda
Plumboporfiria
Dermatoldgicas
Porfiria eritropoyética congénita
Porfiria cutanea tarda
Protoporfiria eritropoyética
Formas mixtas
Coproporfiria hereditaria
Porfiria variegata

hecho dificil identificar la verdadera prevalencia
de la porfiria en el mundo.

Hay siete tipos de porfiria que se clasifican,
de acuerdo con los rasgos clinicos, en neuro-
psiquiatrica, dermatolégica y formas mixtas
(cuadro 1). Se presenta de cuatro a cinco veces
mas frecuentemente en mujeres (3).

La porfiria se presenta en tres formas diferentes:
con lesiones cutaneas, con ataques agudos o
ambos. Entre las que se presentan con ataques
agudos, estan la porfiria intermitente aguda, la
porfiria variegata, la coproporfiria hereditaria
y la plumboporfiria. Por el contrario, a menudo
la Unica presentacion clinica de las formas
cutaneas son las lesiones en piel. La edad de
presentacién esta usualmente alrededor de
los 30 afos (entre los 18 y los 40); los ataques
son raros en la pubertad. En las mujeres, los
ataques agudos ocurren, generalmente, antes
de la menstruacion o en el embarazo.

La porfiria intermitente aguda es la forma mas
frecuente entre las porfirias agudas (3). Es
una enfermedad autosémica dominante que
resulta del defecto en la enzima deaminasa de
porfobilindgeno o sintasa de hidroximetilbilan,
que aceleran la conversién de porfobilinbgeno
a hidroximetilbilan. El sintoma mas comun es
el dolor abdominal, que puede acompanarse
de sintomas psiquiatricos o neurolégicos. En
general, los sintomas que acompanan al cuadro
clinico de la porfiria intermitente aguda pueden
ser, en orden de frecuencia: dolor abdominal
(97%), taquicardia (80%), orinas oscuras
(>70%), neuropatia motora periférica (60%),
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estrefiimiento (casi 50%), nauseas y vOmito
(42%), cambios mentales (40%), hipertensién
(casi 40%), ausencia de reflejos (<30%), dolor
de espalda (<30%), neuropatia sensitiva (25%),
hipotension postural (21%), convulsiones (20%),
dolor toracico (12%) y coma (10%) (4,5).

Todavia no se han aclarado la fisiopatologia de
la enfermedad y la forma como el incremento en
las porfirinas y sus precursores causan el dafo.
Existen algunas hipétesis que incluyen la presen-
cia de radicales libres (6), la neurotoxicidad
directa por el acido amino-levulinico (7) y la
deficienciade hemen eltejido neuroldgico (8). Sin
embargo, sélo 10% a 15% de los portadores del
gen desarrollan la porfiria y en una tercera parte
de los pacientes no se identifican antecedentes
familiares, ya que probablemente la condicion
permanece latente por varias generaciones (3).

Los ataques agudos son desencadenados por
exposicién a factores precipitantes como inges-
tiobn de drogas ilicitas (anfetaminas, cocaina y
sus derivados), alcohol, ayuno, estrés, infec-
ciones, tabaquismo, tratamiento con hormonas
sexuales y medicamentos prescritos, entre los que
se encuentra una lista de farmacos asociados
y otros que no han sido confirmados pero que
producen preocupacién porque podrian estar
asociados con el desencadenamiento de las
crisis de porfiria (3). En el cuadro 2 se hallan
algunos farmacos de uso frecuente que se han
asociado a las crisis y, en el cuadro 3, algunos
cuya asociacién es controversial, pero se
recomienda no suministrarlos, ya que no han sido
declarados como de uso seguro en los pacientes
con porfiria (1). En general, se contraindican los
medicamentos que incrementan la actividad del
sistema p450 en el higado (1). No obstante, en
algunos pacientes no se puede identificar ningin
factor desencadenante. De otro lado, la frecuen-
cia y gravedad de los ataques también varian
ampliamente. En algunos casos, los ataques
pueden amenazar la vida pero también se han
identificado pacientes en los que la enfermedad
permanece latente a través de la vida, aun en
presencia de factores precipitantes.

Cuando un paciente con porfiria intermitente
aguda identificada presenta sintomas, debe
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Cuadro 2. Listado de medicamentos que se han asociado
con ataques agudos de porfiria. No deben suministrarse a

pacientes con porfiria confirmada o sospechada (1).

Farmacos asociados con ataques agudos de porfiria

Acido flufenamico

Hidroclorotiazida

Porfiria y hemotdrax

de abdomen pueden mostrar un ileo. La
tomografia axial computadorizada de cerebro
puede ser normal o mostrar edema si ha habido
convulsiones.

Se estima que 1% de los ataques agudos son
fatales (3). EI manejo incluye la hospitalizacion.
Los medicamentos identificados como asociados
a ataques agudos o con evidencia controversial
de asociacion a ataques agudos, no deben
suministrarse en estos pacientes. Si hay dolor,
los opidceos, como la morfina, son seguros. La
clorpromazina puede ser util para mejorar el
suefio y promover la relajacion. La taquicardia y
la hipertension pueden manejarse con propanolol.
Si se presentan convulsiones, pueden deberse
a hiponatremia. Asi, los electrolitos y la osmola-
ridad deben verificarse constantemente. Las

Cuadro 3. Listado de medicamentos que tienen evidencia
controversial con ataques agudos de porfiria. Hay recomen-
dacién de evitar su suministro a pacientes con porfiria
confirmada o sospechada (1).

Farmacos con evidencia experimental controversial
de asociacion con ataques agudos de porfiria, pero
considerados de riesgo para pacientes con porfiria.

Acido nalidixico Hioscina
Amitriptilina Imipramina
Anticonceptivos orales Levonorgestrel
Barbitaricos Linestrenol
Carbamazepina Lisinopril
Cloramfenicol Medroxiprogesterona
Clorpropamida Metildopa
Dapsone Metoclopramida
Diclofenaco Nandrolona
Difenhidramina Nifedipina
Dihidroergotamina Nitrofurantoina
Dimenhidrinato Noretisterona
Enalapril Oxifenbutazona
Ergotamina Oxymetazolina
Eritromicina Piroxicam
Espironolactona Progesterona
Etanol Rifampicina
Fenilbutazona Simvastatina
Fenitoina Sulfadiazina
Fenobarbital Sulfametoxazol
Furosemida Sulfazalacina
Glibenclamida Sulfonilureas
Griseofulvina Tamoxifeno
Halotano Teofilina
Hidantoinas Tolbutamida
Hidralacina Verapamilo

aclararse si se deben a la porfiria 0 a alguna otra
condicién concomitante. Para esto, conviene
saber que los ataques agudos de porfiria se
asocian invariablemente a aumento de la
excrecion urinaria de acido amino-levulinico y
porfobilindgeno.Confrecuencia,laorinaesoscura
debido a la polimerizacién del porfobilinégeno a
porfirinas y otros pigmentos. Entre los ataques,
los niveles pueden ser normales. El diagndstico
de porfiria se hace al demostrar aumento de la
excrecion urinaria de porfobilindgeno. Si éste es
normal en un paciente con sintomas, se excluye
el diagnoéstico. Un error frecuente es ordenar la
cuantificacion de porfirina en orina, examen que
puede no incluir la busqueda del porfobilinégeno
como precursor de porfirina, y éste debe ser
solicitado especificamente.

Los examenes imaginolégicos no son de ayuda
en el diagnostico de la porfiria intermitente
aguda, porque son inespecificos. Las radiografias

Acido mefenamico

Flunitrazepam

Alprazolam Flurazepam
Aminofilina Haloperidol
Amiodarona Hioscina
Anfetaminas Isoniacida
Bromocriptina Ketoconazole
Captopril Loprazolam
Cefalosporinas Mepivacaina
Cinarizina Mercaptopurina
Ciclofosfamida Metanfetamina
Ciclosporina Metrotexate
Clemastina Miconazol
Clonazepam Minoxidil
Cloroformo Nitrazepam
Cocaina Nortriptilina
Colistina Novobiocina
Danazol Oxicodona
Derivados mercuriales Oxitetraciclina
Dextropropoxifeno Parametadiona
Diazepam Prometazina
Dihidralacina Rifampicina
Diltiazem Simvastatina
Doxiciclina Tinidazol
Enflurane Tioridazina
Ergotamina Trazodone
Etionamida Trimetropim
Etomidato Valproato de sodio

Fenfluramina

Vinblastina/vincristina

343



Buitrago J, Santa SV

convulsiones representan un verdadero problema,
ya que casi todos los anticonvulsivos son
porfirogénicos. Actualmente, el tratamiento de
eleccion es la gabapentina y la vigabatrina (9).
Para el estrefiimiento, pueden darse laxantes y
ablandadores fecales.

El tratamiento fundamental de la porfiria
intermitente aguda es disminuir la sintesis del
hem y reducir la produccién de precursores de
porfirina; esto incluye una alta ingestién calérica
a base de glucosa, ya sea oral o intravenosa,
y arginato de hem (hematina) (10). Ambas
reducen la sintesis del acido amino-levulinico,
lo que resulta en remisién clinica y bioquimica,
con disminucién comprobable de la excrecion
del acido amino-levulinico y el porfobilindgeno
en orina. La hematina debe suministrarse en
una etapa temprana de los ataques, antes de
que haya cambios neurolégicos irreversibles, a
una dosis diaria de 3 a 4 mg/kg por cuatro dias,
en infusién intravenosa lenta de 15 minutos, por
via central ya que es muy irritante. Su accion
y la mejoria clinica se han reportado como
espectaculares (3). Asi, la meta es reducir
la morbilidad y prevenir las complicaciones,
especialmente las neuroldgicas.

Los ataques recurrentes son raros, pero se debe
educar a estos pacientes y advertirles sobre los
factores desencadenantes. Se estima que 60%
a 80% de los pacientes que tienen un ataque
de porfiria intermitente aguda, nunca tendran
otro. Si se confirman ataques recurrentes, debe
suministrarse infusion de hematina en forma
cronica, por ejemplo, en época premenstrual
en las mujeres (1). Ya que no es una entidad
frecuente, seria util que los pacientes portaran
una identificacion y un folleto con el listado de
los medicamentos que no se recomiendan o
que precipitan los ataques agudos. La mayoria
de los autores recomiendan realizar tamizacién
a todos los miembros de la familia de un
paciente con diagnostico de porfiria. En los
paises desarrollados existen agrupaciones de
pacientes y familiares con porfiria que trabajan
en los procesos educativos y de identificacién de
pacientes. Infortunadamente, hasta el momento,
en Colombia no hay una agrupacién que sirva
de apoyo a los pacientes y médicos, con
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informacién y facilidades para la consecucién
del medicamento.

Discusion

Indudablemente, el problema fundamental en el
caso que presentamos se centra en la dificultad
diagnostica. No hemos encontrado en laliteratura
reportes de hemotdrax espontaneo como parte
del cuadro clinico de la porfiria intermitente
aguda y no tenemos adn una explicacién para
la patogénesis del hemotérax espontdneo que
present6 este paciente. No hubo traumatismo
asociado. No se demostraron alteraciones
hematolégicas, como suele ser la norma en los
casos de porfiria.

Si bien en este paciente el motivo de consulta
y el sintoma mas predominante fue el dolor
abdominal, el hemotérax espontdneo —por
su magnitud y volumen, dos litros— desvié la
atencién a la busqueda de otro tipo de problemas
hematoldgicos y vasculares.

Contribuy0 a la dificultad diagnéstica el hecho de
que los sintomas neuroldgicos no se presentaron
concomitantemente con el dolor abdominal. El
paciente fue dado de alta de su cuadro inicial, con
total normalidad neuroldgica y mental. No existio
déficit motor ni hubo alteraciones psiquiatricas
en esa primera hospitalizacién. Sin embargo,
entre los sintomas mas llamativos que debieron
haber guiado el diagndstico inicial, se identifica
el dolor abdominal, que claramente los cirujanos
que evaluaron el paciente definieron como de
causa no quirargica y solicitaron a los internistas
su ayuda en la busqueda de una causa médica
del dolor, asociado a una hipertension que fue
persistente a lo largo de todas sus consultas y
hospitalizaciones.

Retrospectivamente, un paciente joven con
hipertensién persistente asociada a dolor
abdominal recurrente debe hacer pensar en la
posibilidad de la porfiria intermitente aguda. La
enfermedad no se presenta mas frecuentemente
en hombres, sino en mujeres, pero los hombres
no estan exentos. Generalmente, el primer
episodio se presenta alrededor de los 30
afos, pero es claro que lo hace después de
la adolescencia y este paciente tenia 23 afios.
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Tampoco se hallaron antecedentes familiares
que pudiesen haber guiado la blsqueda etio-
l6gica. No obstante, en muchos casos no se
presenta el antecedente familiar, ya que un buen
porcentaje de los pacientes son portadores que
nunca van a desarrollar un ataque agudo de
porfiria; entonces, hay familiares con porfiria
latente que no son identificables.

Con tal posibilidad de factores precipitantes,
queda dificil identificar o implicar alguno directa-
mente en este caso especifico. No obstante,
este paciente sufrié dias antes un episodio de
litiasis ureteral que amerit6 instrumentacién
y colocacion de catéter doble J. Suponemos
que debié recibir analgésicos de uso comun, la
gran mayoria asociados con ataque agudo de
porfiria. Sin un antecedente familiar o personal,
ni ningun sintoma en un hombre joven con un
primer episodio de litiasis ureteral, entidad
que se presenta con frecuencia en este perfil
epidemioldgico de pacientes, no se contraindica
el uso de analgésicos de uso comun, del orden
de las hioscinas o la dipirona, ya que la porfiria
intermitente aguda es una entidad rara con
una baja prevalencia en nuestro pais y que
existen algunos pacientes con aumento de
la excrecién de porfobilinégeno urinario que
jamas desarrollan sintomas, aun en presencia
de factores precipitantes como el suministro de
medicamentos reconocidamente asociados a
los ataques agudos de porfiria.

A su ingreso inicial, present6é sintomas inespe-
cificos que se han descrito en la porfiria,
tales como nauseas, vOmitos, taquicardia y
estrefiimiento. Las ayudas diagnésticas también
mostraron cambios inespecificos, como ileo,
y, definitivamente, la presencia del hemotérax
masivo en la radiografia si confundié toda
posibilidad diagnéstica. Inicialmente, se pensé
en un derrame pleural, pero para sorpresa de
todos, la toracentesis mostr6 sangre rutilante
que obligé a la colocacién de un tubo de térax
por importante compromiso respiratorio del
paciente, con salida espontanea de dos litros de
sangre, que cesé también espontaneamente.

Un sintoma persistente, raro en un paciente tan
joven, fue la hipertension, que no se modifico
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aun después del drenaje del hemotérax.
Consideramos que la doble sintomatologia de
dolor abdominal e hipertensién persistente, debi6
haber guiado al diagnéstico, ya que aunque la
hipertensién es un sintoma inespecifico, no son
muchas las entidades nosolégicas que la causan
en un hombre de 23 afos.

En los ingresos posteriores, ademas de los
sintomas anteriores, empez6 a presentar cambios
neurolégicos, hiponatremia y debilidad, que
guiaron a los internistas y, especialmente al
neurélogo clinico, en la sospecha diagndstica.
Hubo dilacién para la confirmacion diagnéstica
del laboratorio, pero una simple prueba, como
es la de exponer la orina por largo tiempo a la
luz para verificar los cambios de coloracién,
que efectivamente sucedieron en este paciente,
debe tomarse como prueba diagnéstica inicial y,
ante la imposibilidad de confirmar prontamente
el diagnéstico de laboratorio, consideramos que
autoriza a los médicos tratantes a colocar la
hematina.

Otra opcion en estos casos de entidades poco
frecuentes, es recurrir a las agrupaciones
conformadas en los paises desarrollados que
trabajan por el bienestar de los pacientes con
porfiria y que, estamos seguros, hubieran
escuchado nuestras peticiones, tanto para la
confirmacién diagnéstica, ya que existen labo-
ratorios de referencia en los paises desarrollados,
como para la consecucion del medicamento,
que también fue un poco dificil.

Infortunadamente, el deterioro de este paciente
fue progresivo. EI medicamento recomendado
para la porfiria intermitente aguda (hematina)
se suministré6 después del establecimiento del
dafo neurolégico, que fue precisamente el que
gui6 el diagnostico. Hasta entonces, el paciente
si recibi6 una serie de medicamentos que, o bien
estanidentificados como asociados a los ataques
de porfiria intermitente aguda o estan en el
listado de medicamentos no recomendados por
ser controversial su asociacién con las crisis de
porfiria. Las complicaciones que sobrevinieron
después, solamente son la consecuencia logica
de una suma de procesos y predisposiciones
secundarias aldafio neurolégico, aladisminucion
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en la ingestién, la desnutricién progresiva, a
la inmunosupresion y a la inevitable invasién
a que tuvo que ser sometido en las unidades
de cuidados intensivos, con asociacién de
procesos infecciosos que terminaron con la vida
del paciente.

Sin duda, el diagnostico de porfiria en este
paciente, antes de la presentacion de los
sintomas neurolégicos, requeria una dosis alta
de sospecha de la enfermedad.

Si bien el grupo de las porfirias son entidades
del campo de la medicina interna y de manejo
médico, la porfiria intermitente aguda por exce-
lencia llega de primera mano a los cirujanos dado
su sintoma predominante: el dolor abdominal.
Como parte de un equipo interdisciplinario, los
cirujanos debemos estar atentos a las posibles
causas de abdomen agudo de origen no
quirargico, precisamente a aquellas entidades
que escaparian a nuestro manejo y control, las
entidadespocofrecuentes, peronoporellomenos
fatales, aunque en forma mucho menos drastica
que la mayoria de las entidades quirurgicas.
Debemos dirigir nuestra atenciéon a lo poco
conocido, ya que algunas entidades sistémicas
tienen su primera manifestacion en el abdomen
y, como parte del equipo, poder aportar algo
mas a la solucion, que simplemente descartar
la entidad quirdrgica como causa del problema.
Nos cabe entonces una responsabilidad mo-
ral, aunque no necesariamente legal, en la
identificacion y resolucion del abdomen agudo
de origen médico.

Conclusiones

Las porfirias son un grupo de entidades heredi-
tarias ocasionadas por una alteracién metabdlica
en la sintesis del grupo hem.

Las manifestaciones clinicas de la porfiria
intermitente aguda pueden ser amplias y también
inespecificas. El antecedente familiar y personal
puede estar ausente.

Las porfirias agudas no se identifican facilmente,
con frecuencia se cometen errores diagnésticos.
Se debe estar atento a la triada de dolor
abdominal, sintomas neurolégicos y sintomas
psiquiatricos.
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Las formas agudas pueden amenazar la vida,
pero los ataques responden al suministro
temprano de la hematina.

Si se diagnostica porfiria, debe practicarse tami-
zacién alos familiares, ya que existen numerosos
portadores asintomaticos.

Los pacientes con porfiria diagnosticada son de
manejo especializado y deben sufrir un proceso
educativo que incluya el suministro de un listado
de medicamentos y situaciones precipitantes de
los ataques agudos de porfiria.

Un adulto joven con dolor abdominal e hiper-
tensién, debe ser investigado para porfo-
bilinégeno urinario, aunque no presente sintomas
neurolégicos.

La porfiria intermitente aguda debe sospecharse
ante la presencia de dolor abdominal asociado
a alguno de de las siguientes circunstancias:
hiponatremia, hipertension, mujer en edad fértil,
debilidad muscular y orina oscura.
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