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Resumen

La porfiria eritropoyética congénita es una enfermedad autosémica recesiva
causada por la deficiencia enzimatica de la uroporfirinégeno III sintasa. Las
porfirias representan trastornos metabolicos en la sintesis del grupo hem. La
porfiria eritropoyética congénita presenta el mayor grado de fotosensibilidad y
compromiso funcional producido por la mutilacién de falanges. El diagnostico
se hace segiin los hallazgos clinicos y se confirma con los niveles elevados de
porfirinas en orina. Se presenta el primer caso de una mujer con porfiria eritro-
poyética congénita reportado en la literatura cientifica colombiana.

PALABRAS CLAVE: portfiria eritropoyética congénita, fotosensibilidad,
porfirinas.

Summary

Congenital erythropoietic porphyria is an autosomal recessive disease caused
by enzymatic deficiency of uroporphyrinogen III synthase. Porphyrias are a
group of metabolic disorders of the haem biosynthesis pathway. Congenital
erythropoietic porphyria is characterized by the most severe degree of photo-
sensitivity and disability due to mutilations of fingers. Diagnosis is made based
on clinical findings and confirmed by the identification of high titers of urine
porphyrins. We report the first case of a woman with congenital erythropoietic
porphyria reported in the Colombian literature.

KEY WORDS: congenital erythropoietic porphyria, photosensitivity, por-
phyrins.
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Introduccion

Las porfirias son alteraciones metabolicas en la biosin-
tesis del grupo hem, molécula indispensable para la
sintesis de la hemoglobina, caracterizadas por sintomas
neuroviscerales agudos, lesiones cutaneas o una com-
binaciéon de ambos*2. Existen siete tipos de porfirias con
defectos enzimaticos puntuales y una recientemente
descrita con aumento de la actividad enzimatica, lo cual
resulta en acumulacion de precursores hem especificos
denominados porfirinas?.
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La porfiria eritropoyética congénita es un subtipo raro
de porfiria caracterizada por presentar el mayor grado
de fotosensibilidad y compromiso funcional producido
por la mutilacién de falanges, nariz y orejas?3. Su diag-
nostico se hace mediante los hallazgos clinicos, que
incluyen: fotosensibilidad, eritrodoncia, hipertricosis,
cambios en la pigmentaciéon de la piel, alopecia cica-
tricial y mutilaciones de zonas expuestas a la luz y se
confirma paraclinicamente por la elevaciéon de los ni-
veles de las isoformas de tipo I de uroporfirinégeno y
coproprofirindgeno en orina y heces, respectivamentes.
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Existen 200 casos reportados en la literatura mundial'.
Se presenta el primer caso de porfiria eritropoyética con-
génita en una mujer adulta reportado en la literatura
cientifica colombiana.

Caso clinico

Se trata de una paciente de 25 afios de edad con antece-
dentes de fotosensibilidad grave desde los cuatro meses
de edad, aparicién de ampollas a repeticion, alopecia
cicatricial, mutilacién de falanges distales y coloracion
roja de la orina. Fue producto de un tercer embarazo
entre primos de primer grado de consanguinidad.

FIGURA 1. Miltiples maculas hipopigmentadas e hiperpig-
mentadas en el rostro, asociadas a hipertricosis, y Glceras en
la conjuntiva bulbar en el campo temporal bilateral
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En el examen fisico presentaba areas de alopecia con
atrofia residual en el cuero cabelludo, hipertricosis, eri-
trodoncia, pérdida de las falanges distales, maltiples ci-
catrices y maculas irregulares hipopigmentadas e hiper-
pigmentadas en areas expuestas a la luz (FIGURAS 1-3).
Las pruebas de funcién hepatica, los tiempos de coagu-
lacién y el hemograma no mostraron ninguna alteracién.
Se tomé una muestra de orina que evidenci6 coloracién
roja con la luz ultravioleta y fluorescente con la luz de
Wood (FIGURA 4), vy elevacion de los niveles de porfi-
rinas en orina de 24 horas: porfobilindgeno, 6 mg (valor
normal: 0-2 mg); uroporfirinas, 180,7 pug (valor normal:
0-20 Jg), v coproporfirinas, 480 pg (valor normal: 0-160
1g), lo cual confirm6 el diagnostico de porfiria eritropo-
yética congénita.
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Discusion

La porfiria eritropoyética congénita es una enfermedad
hereditaria rara autosémica recesiva causada por el
defecto homocigoto en la actividad enzimatica de la
uroporfirinégeno III sintasai. Fue descrita en 1874 por
Schultz y, en 1911, Giinther la relacion6 con los errores
innatos del metabolismo, de ahi el nombre de enfer-
medad de Giinther2.

El gen de la uroporfirinégeno III sintasa se ubica en el
brazo largo del cromosoma 10; se han identificado mas
de 35 mutaciones y la mas frecuente es aquella con sen-
tido sentido errdneo o contrasentido (missense)>3. Este
defecto metabolico aumenta los niveles de las porfirinas
uroporfirinégeno y coproporfirinégeno de la isoforma
de tipo I, presentes en orina y heces, respectivamentes.
La uropotfirina y demas metabolitos se depositan en la
piel, y generan un dafio fototéxico que depende del oxi-
geno, caracterizado por ampollas subepidérmicas con
inflamacion grave'.

FIGURA 2. A. Eritrodoncia (coloraci6n roja dentaria) secundaria al depdsito de porfirinas. B. Realce fluorescente con la luz de Wood.
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FIGURA 3. Mutilacion de la falange distal de segundo dedo
de las manos, asociada a areas de cicatrizacion residual con
retraccion de falanges

La porfiria eritropoyética congénita representa una de
las porfirias mas mutilantes debido al proceso de repa-
racién y cicatricacion retardada, como fue evidente en
la presente paciente en las falanges distales (FIGURA 3),
los 16bulos de las orejas y 1a nariz. Ademas, se puede ob-
servar hirsutismo en areas expuestas a la luz, alopecia
cicatricial en el cuero cabelludo, hiperpigmentacion e
hipopigmentacion irregular de la piel3, todos estos ha-
llazgos presentes en este caso. Otras manifestaciones
en el curso de la enfermedad incluyen diferentes alte-
raciones oculares, como fotofobia, queratoconjuntivitis,
ectropion y alceras cornealest En este caso se obser-
varon Ulceras en la conjuntiva bulbar, localizadas en
el campo temporal bilateral (FIGURA 1). En casi todos
los pacientes se presentan eritrodoncia, osteodistrofia
y médula 6sea hipercelulars. Entre las manifestaciones
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extracutaneas se puede encontrar anemia hemolitica,
esplenomegalia y colelitiasis inducida por porfirinas-.
Las formas mas graves de porfiria eritropoyética con-
génita se inician durante la embriogénesis, las cuales
causan anemia hemolitica grave y, posteriormente, eri-
troblastosis fetal y la muerte en el Gitero.

El diagnoéstico se sospecha clinicamente y se confirma
por la inactividad enzimatica de la uroporfirinégeno III
sintasa o el aumento de porfirinas en orina y materia
fecal. Sin embargo, la eritrodoncia es patognoménica de
la enfermedad y es una herramienta altil para el diag-
nostico precoz-.

El tratamiento se basa principalmente en la fotoprotec-
cion y prevencion del trauma en la piel'. Se debe garan-
tizar el uso de ropa protectora, como guantes, sacos,
faldas o camisas de manga larga, e igualmente se debe
recomendar evitar la exposicion a la luz solar y a la in-
candescente®. En casos graves se requieren tranfusiones
sanguineas y, en algunos casos aislados, se ha docu-
mentado la curacién con el trasplante alogénico de mé-
dula 6sea’. Entre las recomendaciones terapéuticas para
los pacientes con porfiria eritropoyética congénita con
nivel de evidencia III, se encuentran: la administraciéon
de 2 a 10 g de hidroxiurea por semana, con el objetivo de
suprimir la formacién de porfirinas; la esplenectomia,
para reducir el consumo plaquetario y la hemodlisis; el
carbon activado por via oral, para facilitar la excrecion
fecal de porfirinas, y los bifosfonatos, para prevenir la
osteolisis’. La paciente presentada actualmente esta en
tratamiento con medidas de prevencién primaria, con
barreras fisicas de fotoprotecciéon y con seguimiento
regular interdisciplinario, sin necesidad de tratamiento
farmacologico.

FIGURA 4. A. Coloracion roja de la orina con la luz ultravioleta. B. Realce fluorescente de la orina con la

luz de Wood
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Conclusion

Se presenta el primer caso de potrfiria eritropoyética con-
génita reportado en un adulto en la literatura cientifica
colombiana, con presentacion clinica usual y altera-
ciones bioquimicas tipicas de la enfermedad, que con-
firman el diagnoéstico.
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