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Resumen

Descripcion del caso: Varén de 31 afios sin antecedentes personales ni familiares de interés que consulta
repetidamente por crisis de dolor abdominal en hemi-abdomen inferior, presentando una escasa respuestaala
analgesia habitual, acompafiado en ocasiones de otros sintomas digestivos como nauseas y vomitosy
alteraciones inespecificas del transito intestinal. Niega fiebre u otra focalidad clinica.

Exploracion y pruebas complementarias. En la exploracion fisica durante las crisis de dolor abdominal
presenta un abdomen blando, depresible, con dolor abdominal difuso de predominio en hemi-abdomen
inferior, no se palpan masas ni megalias, ruidos hidroaéreos presentes, defensa voluntaria sin signos de
irritacion peritoneal. En las pruebas complementarias destaca: Radiografia simple de térax y abdomen
normales, ecografia abdomina normal, endoscopia digestiva altay bajay transito intestinal sin alteraciones.
Analitica sanguinea realizada en urgencias (crisis de dolor) con hemograma, glucemia, funcion renal,

amilasa, sodio y potasio en plasma normales, asi como por via rutinaria con estudio de celiaquiae
intolerancia alimentaria normales. Helicobacter pylori en heces negativo. Protoporfirinas en orina de 24 horas
positivas.

Juicio clinico: Porfiria aguda intermitente (PAI).
Diagndstico diferencial: Apendicitis colico biliar. Ulcera péptica. Colon irritable. Intolerancia alimentaria.

Comentario final: Las porfirias son enfermedades metabdlicas poco frecuentes, causadas por |a hipoactividad
en algunas de |as enzimas que forman parte de la sintesis del grupo hemo. Existen 8 tipos, siendo la méas
frecuente, aunque rara (1-5/100.000 habitantes), la porfiria aguda intermitente (PAI). El sintoma mas
frecuente de laPAI es el dolor neuropatico abdominal, que se presenta en el 90% de los pacientes. En
cuadros evolucionados y més graves pueden aparecer ateraciones psiquiétricasy afectacion neurol égica,
consecuencia de la afectacion del sistema nervioso central, periférico y autbnomo, con una amplia gamade
manifestaciones clinicas (convulsiones, trastornos de la concienciay del comportamiento, neuropatia
periférica...). Algunos de los desencadenantes de | os ataques agudos son farmacos porfiriogéni cos, tabaco,
alcohol, estrés, una dieta pobre en calorias 0 cambios hormonales ciclicos en las mujeres. Las estrategias
terapéuticas en |os episodios agudos de PAI son limitadas, €l tratamiento es principal mente de soporte.
Primero hay que identificar y evitar |os factores desencadenantes, mantener una adecuada ingesta de
carbohidratos y administrar glucosaa 10% i.v. (300-500 g/d). Como conclusion, destacar que larapidez en
el diagndstico de la PAl esvital, yaque €l retraso del tratamiento puede dar lugar a lesiones neurol dgicas
irreversibles e incluso puede llegar a producir la muerte en casos graves.
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