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Resumen

Descripcion del caso: Varén de 19 afios, natural de Colombia, con AP de enolismo ocasional, que acude a
nuestra consulta por dolor abdomina moderado, generalizado e intermitente, no irradiado, de 3 dias de
evolucion, asociado a estrefiimiento resuelto e dia anterior tras la administracion de un laxante. Asimismo,
refiere sensacién nauseosay sabor metalico, sin vomitos asociado y con baja ingesta oral. Comenta ademas
orina de color rojizo, sin acolia o prurito, asi como sensacién distérmica, con importante sudoracién, sin
fiebre termometrada. Niega sintomas neuroldgicos. No tos, expectoracion. Niega antecedentes familiares de
interés o conocidos con sintomatol ogia similar.

Exploracion y pruebas complementarias: A laexploracion clinicay hemodinamicamente estable.
Temperatura de 37,8 °C. Aceptable estado general. | ctericia mucocutanea, normohidratado y
normoperfundido. Abdomen: RHA presentes, blando y depresible. Molestias a la pal pacion de forma difusa,
con mayor localizacion de dolor anivel de HCD y Murphy dudosamente positivo. No signos de IP. No se
palpan masas ni visceromegalias. PPRB negativo. Resto de la exploracién fisicanormal. Ante la sospecha de
posible colecistitis aguda se decide derivar a Servicio de Urgencias paraampliar estudio. En el Servicio de
Urgencias se realiza analitica de sangre con PCR 186,7, sin leucocitosis ni neutrofilia, con alteracion de perfil
hepético (GOT: 101; GPT: 123; FA: 184; GGT: 176;), BT 1,58, LDH 448. Lipasay amilasanormal. No
anemia, plaguetas 183.000. Coagulacion con INR: 1,3, T protrombina 16,20. Se revisan analiticas previas
dentro de lanormalidad. Se solicita ecografia abdominal con esplenomegalialeve sin otros hallazgos y test
rapido de mononucleosis negativo. Se realizatest de de Hoesch que resulta positivo, por |o que el paciente
ingresa en Gastroenterol ogia con sospecha de probable porfiria aguda intermitente. Durante su ingreso se
solicitan serologias con resultados negativos, TAC abdominal sin hallazgos destacables, salvo
esplenomegalia, estudio de porfirias en orina de 24 horas (PBG 8 mg/orina 24 horas, ALA 15 mg/24 horas) y
porfirinas totales en sangre de 84 ?g/dl.

Juicio clinico: Porfiria aguda intermitente.

Diagnostico diferencial: Abdomen agudo (apendicitis, colecistitis, Ulcera péptica, diverticulitis, enfermedad
inflamatoria), neuropatias (sindrome Guillain-Barré, intoxicacién por plomo).

Comentario final: La porfiria agudaintermitente (PAI) es una enfermedad genética autosdomica dominante
con baja penetrancia, que afectalasintesis del grupo hemo. Lamayoria de |os pacientes permanecen
asintoméaticos. La presentacion clinica més frecuente es el dolor abdominal agudo sin sintomas objetivos,
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aunque también pueden aparecer alteraciones psiquidtricasy af ectacion neuroldgica. Los ataques agudos son
precipitados con frecuencia por farmacos porfiriogéni cos, tabaco, alcohol, estrés, una dieta pobre en calorias
o cambios hormonales ciclicos en las mujeres. La demostracion del exceso de ALA y PBG en laorinason
suficientes para el diagnostico. El tratamiento debe iniciarse inmediatamente después del diagndstico, siendo
el tratamiento de eleccion de las crisis de PAI la administracion de heminaiv.
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