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Concepto

Las porfirias son afecciones infrecuentes determina-
das por alteraciones de la via metabdlica del hemo.
Cuando por causas genéticas o adquiridas existe
déficit, inactivacion o degradacion de una de las
enzimas de aquélla, se produce un exceso de me-
tabolitos intermedios (porfirinas o sus precursores)
y esa acumulacion origina manifestaciones patolo-
gicas. Los términos porfiria y porfirinas derivan del
griego porphyros (rojo), y aluden a la propiedad de
éstas de emitir una caracteristica fluorescencia roja
al ser irradiadas con luz de 400-410 nanémetros
(banda de Soret de la radiacion ultravioleta larga,
contenida en la luz de Wood).

Las porfirinas presentan una estructura ciclica con
cuatro anillos pirr6licos unidos entre si por enlaces
metinicos (-CH=) y, a causa de esta estructura, po-
seen una capacidad de resonancia por la que, absor-
biendo las radiaciones de alta energia de la luz ultra-
violeta larga, determinan reacciones fotodinamicas.

Clasificaciones de las porfirias

Basada en el drgano donde se sintetizan

las porfirinas (Schmid, Schwartz y Watson, 1953)
1. Porfirias hepaticas

* Porfiria aguda intermitente (PAT).

* Porfiria variegata (PV).

* Porfiria cutanea farda (PCT).

¢ Coproporfiria hereditaria (CPH).

2. Porfirias eritropoyéticas
* Protoporfiria eritropoyética (PPE).
* Porfiria eritropoyética congénita (PEC).

Basada en la herencia

1. Porfirias recesivas

* Porfiria eritropoyética congénita (PEC).

* Porfiria por deficiencia de ALA-D (Pd-ALAD).
* Porfiria hepatoeritropoyética (PHE).
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2. Porfirias dominantes

* Protoporfiria eritropoyética (PPE).

* Porfiria aguda intermitente (PAD.

* Porfiria variegata (PV).

¢ Coproporfiria hereditaria (CPH).

* Porfiria cutdnea tarda (PCT, tipos Il y IID).

3. Porfirias no hereditarias
* PCT esporidica (tipo I) y PCT téxica (tipo IV).

Basada en el déficit enzimatico y la herencia
(G. Elder. Seminars in Dermatology. 1986; 5: 88,
actualizado) (tabla 22.1)

Basada en la clinica

1. Porfirias agudas (PA)

* Porfiria aguda intermitente (PAD.

* Porfiria por deficiencia de ALA-D (Pd-ALAD).

2. Porfirias cutaneas (PC)

* Porfiria cutdnea tarda (PCT).

* Protoporfiria eritropoyética (PPE).

* Porfiria eritropoyética congénita (PEC).
* Porfiria hepatoeritropoyética (PHE).

3. Porfirias mixtas (PM)
* Porfiria variegata (PV).
* Coproportiria hereditaria (CPH).

Tipos de porfiria

Porfiria cutanea farda

Es la mas frecuente. Se divide en cuatro subvarie-
dades (PCT tipos I, II, Tl y TV) en funcion del ca-
racter esporddico (PCT D), familiar (PCT II y 1D o
toxico (PCT IV) del proceso y de la expresion del
defecto enzimatico de la uroporfirinégeno-decar-
boxilasa (UP-D) (en la PCT I, el defecto enzimatico
se halla expresado en todas las lineas celulares,
también en los hematies, mientras que en la PCT I
y la PCT III el defecto se expresa en el hepatocito



Tabla 22.1. Clasificacion de las porfirias

hasada en el déficit enzimatico y la herencia

Fenotipo Un alelo mutante Dos alelos mutantes
Enzima Autosémica Autosémica  Homozigota
dominante recesiva
ALA-D Normal Déficit de
ALA-D
PBG-D PAI - PAI
homozigota
UP gen lII-S Normal PEC
UP-D PCT familiar - PHE
CP-0 CPH - Coproporfiria
homozigota
CPH latente - Hardero-
porfiria
PP-0 PV - PV
homozigota
FeCh PPE - PPE
homozigota
Normal PPE recesiva
UP-D PCT esporadica (PCT tipo I)

y téxica (PCT tipo IV)

ALA-D: acido delta aminolevulinico-dehidratasa;

CPH: coproporfiria hereditaria; CPO: coproporfirinégeno
oxidasa; FeCh: ferroquelatasa; PAI: porfiria aguda
intermitente; PBG-D: porfobilinégeno deaminasa; PCT: porfiria
cuténea tarda; PEC: porfiria eritropoyética congénita;

PPE: protoporfiria eritropoyética; PPO: protoporfirinégeno-
oxidasa; PV: porfiria variegata; UP: uroporfirina;

UP-D: uroporfirinégeno-decarboxilasa.

y no en el eritrocito). La PCT tipo I es la mds fre-
cuente (87,5% de los casos de PCT), mientras que
la PCT II es mucho menos habitual (alrededor del
10%) y la PCT III es rara (2,5%).

La PCT tipo I se observa sobre todo en varones de
40 a 50 afios. Son factores importantes el alcoholismo
cronico, la infeccion por el virus de la hepatitis C y por
el virus de la inmunodeficiencia humana (VIH), y las
mutaciones de los genes de la hemocromatosis fami-
liar. Los tipos II y III suelen iniciarse en la infancia.

Protoporfiria eritropoyética
La PPE es la segunda forma mas habitual de por-
firia cutdnea y la menos rara en la infancia. Se
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debe a un déficit de ferroquelatasa que aparenta
ser de transmision autosémica dominante, pero
que es mds compleja: es herencia del defecto de
un portador asintomdtico vy, a la vez, de una ano-
malia frecuente en la poblacion con menor expre-
sion del gen de la enzima. Existen formas recesivas
con mayor riesgo de hepatopatia. La afeccion sue-
le manifestarse por vez primera antes de los 6 afios
de edad.

Porfiria eritropoyética congénita

(enfermedad de Giinther)

Es una enfermedad recesiva excepcional, por defi-
ciencia de uroporfirinégeno-IIl-cosintetasa (UPIII-
coS) que determina la formacion excesiva de porfi-
rinas en la médula 6sea.

Porfiria hepatoeritropoyética

Es muy rara, y representa la forma homozigota o
doble heterozigota del defecto que determina la
PCT familiar. Asi pues, existe también un déficit de
UP-D, mucho mds intenso que en la PCT.

Clinica

Porfirias agudas

Las porfirias agudas no ocasionan manifestaciones
cutdneas, sino una clinica extracutdnea que puede
poner en peligro la vida. La porfiria aguda inter-
milente o porfiria sueca, asi llamada por su fre-
cuencia en los paises escandinavos, se transmite
por herencia autosémica dominante y es mds co-
mun en la mujer. Se caracteriza por la aparicion
de crisis agudas, a menudo desencadenadas por
el alcohol y diversos medicamentos (barbittricos,
fenilbutazona, griseofulvina, sulfamidas, antipald-
dicos), anestésicos generales y hormonas (estro-
genos).

En las crisis agudas, 1a sintomatologia se mani-
fiesta como un @bdomen agudo» con leucocitosis
pero sin contractura muscular. Es caracteristica la
triada de Giinther: dolor cdlico, estrefiimiento y
vomitos. Pueden aparecer manifestaciones neurolé-
gicas, como polineuritis, pardlisis periféricas, de los
pares craneales, respiratoria y convulsiones. Puede
también ocasionar alteraciones psiquicas.

La porfiria por déficit de dcido delta aminole-
vulinico dehidratasa (ALA-D), autosomica recesiva,
es clinicamente indistinguible de la PAIL
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