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PRESENTACION DE CASO

Porfiria cutanea tarda vs pseudoporfiria cutanea tarda en un
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Resumen

La porfiria cutanea tarda (PCT) es una enfermedad
relativamente comun. Es el resultado de la
deficiencia funcional de una enzima llamada
uroporfirindgeno descarboxilasa. En los pacientes en
hemodialisis periddica intermitente, se describe una
situacién clinica similar llamada pseudoporfiria
cutdnea tarda.Se presenta el caso de un paciente en
hemodialisis periddica intermitente durante 5 afios
con hepatopatia por virus C que desarrolla lesiones
ampollosas en la piel expuesta al sol, y tuvo una
respuesta adecuada a la terapéutica indicada (se
basé en la restricciéon del uso del hierro, en un uso
mas efectivo de la eritropoyetina, flebotomias
peridédicas de poco volumen y proteccién de las
radiaciones solares). Las lesiones desaparecieron
con las medidas médicas adoptadas mejorando la
calidad de vida del paciente.

Palabras clave: porfiria cutdnea tardia , didlisis
renal, informes de casos

Abstract

Porphyria cutanea tarda (PCT) is a relatively
common disease. It is the result of the functional
deficiency of an enzyme called uroporphyrinogen
decarboxylase. In patients on intermittent periodic
hemodialysis, it is described a similar clinical
situation called late cutaneous pseudoporphyria. The
case of a patient in intermittent periodic
hemodialysis for 5 years is presented. The patient
has C virus liver disease that develops bullous
lesions on the skin exposed to the sun, and had an
adequate response to the indicated therapy (based
on the restriction of iron use, in a more effective use
of erythropoietin, periodic phlebotomies of low
volume and protection from solar radiation). The
lesions disappeared with the medical measures
taken to improve the patient's quality of life.
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INTRODUCCION

La porfiria cutdnea tarda (PCT) es una
enfermedad relativamente comudn, con una
prevalencia de 1/10 000. Es el resultado de la
deficiencia genética de una enzima llamada
uroporfirinégeno descarboxilasa, que interviene
en la sintesis del grupo hemo que al unirse a la
globina formara la hemoglobina para su
incorporacién al hematie.*? Afecta
principalmente a la piel con el desarrollo de
ampollas en los lugares expuestos al sol y guarda
relacién con el hierro y con la hepatopatia por
virus C. Estas ultimas condiciones, son
frecuentes en los pacientes de las unidades de
hemodialisis en Cuba, donde se utiliza el hierro
como parte del tratamiento junto a la
eritropoyetina para mantener niveles adecuados
de hemoglobina y la hepatopatia por virus C
afecta a un porciento considerable de esta
poblacion de pacientes en hemodialisis periddica
intermitente.’*? Es por ello que en estos
pacientes se ha descrito la llamada
pseudoporfiria cutdnea tarda, con una clinica
similar y con factores patogénicos similares pero
donde no se han determinado una anomalia
genética que lleve a una disminucion de la
actividad de la enzima involucrada en esta
enfermedad.™® Por lo interesante del caso y por
el hecho de que en la literatura nacional digital
no se encuentra reporte de alguno similar, nos
motivamos a su publicacidn.

PRESENTACION DEL CASO

Paciente masculino, color de piel negra con APP
(antecedentes patoldgicos personales) de HTA
(hipertensién arterial) severa desde los 35 afios
de edad. En marzo del afio 2005 ingresa con
cuadro clinico de decaimiento, vomitos y orinas
espumosas. Se realiza complementarios y los
resultados mas importantes arrojan una
creatinina sérica en 1637 pmol/L, urea en 37,9
mmol/L y el ultrasonido renal describe rifiones
pequefos, ecogénicos, irregulares y con mala
relacién cértico medular iniciandose tratamiento
de hemodidlisis periddica intermitente. En este
mismo aflo adquiere una hepatopatia por virus C.

En junio del afio 2010 comienza a presentar
lesiones ampollares en areas expuestas al sol
(antebrazos, manos y cara). En agosto de 2010
se interconsulta con dermatologia por
empeoramiento de las lesiones y se recomienda
la no exposicién al sol, fomentos de agua estéril
por 30 minutos 3 veces al dia y difenhidramina
25 mg cada 8 horas. El paciente ademas tomaba
acido félico 5 mg diarios, carbonato de calcio 3 g
diarios y nifedipino 30 mg diarios. Se realiza
biopsia de piel y esta describe una dermatitis
vesicular subepidérmica con degeneracién
reticular y vesicular intraepidérmicas, con muy
escasos elementos inflamatorios y con cambios
hialinos y esclerosis en dermis papilar, los cuales
eran compatibles con una PCT. Se le realiza
protoporfirina IX en sangre y arrojé un valor de
20,03 pmol/L (VN: 0-59 umol/L). (Figuras Ay B).
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Figuras A y B. Lesiones activas. Ampollas en zonas de piel expuesta al sol con un didmetro entre

0,5y 1cm., algunas confluian y que al romper dejaban la piel denudada.

Se decide asociar como medida terapéutica
disminuir la dosis de hierro que se le
administraba semanalmente de 100 mg a 50 mg
y la estricta y constante proteccién del sol con el
uso de gafas, guantes, mangas largas y gorra.
Con estas medidas el paciente tuvo una discreta
mejoria.

En noviembre del 2010 se queja de que las
lesiones reaparecen en las manos confluyendo y
dejando la piel denudada. Se determina hierro
sérico y el valor fue de 26,9 umol/L .Se decidid
suspender el hierro endovenoso y subir la dosis
de eritropoyetina de 4000 a 8000 unidades
semanales, teniendo en cuenta que el
hematocrito de junio a noviembre oscilé entre
0,39y 0,37 Vol%.

En enero del afio 2011 habia mejoria de las
lesiones, excepto en las manos, al parecer por
poca proteccion del sol en las mismas. Con un
hematocrito en 0,44 a partir de las medidas
médicas anteriores se decide ademas realizar
sangrias de 30 cc en cada sesién de hemodialisis
(90 cc semanales de sangre) con el objetivo de
contribuir a disminuir los niveles de porfirinas
plasmaticas y lograr la mejoria clinica del
paciente.

En febrero del afio 2011 se realiza hierro sérico y
este se encontraba en 13,1 umol/L con un
hematocrito en 0,37, por lo que se mantiene sin
el uso de hierro. En marzo de este afio 2011 los
valores de hematocrito y del hierro sérico se
mantenian y las lesiones vesiculares que padecia
el paciente desaparecieron. (Figuras Cy D).
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Figuras C y D. Mejoria de |as lesiones después de la terapéutica instaurada.

DISCUSION

En este paciente el diagnéstico mas probable se
encontraba entre la PCT y la pseudoporfiria
cutdnea tarda (pseudo PCT) también denominada
dermatosis bulosa® ya que se presentan
manifestaciones clinicas similares, teniendo en
cuenta que es un paciente con un tratamiento de
hemodidlisis periddica intermitente por una
insuficiencia renal crénica en estadio 5. Los
medicamentos que consumia no estan dentro de
los descritos como causantes de lesiones en piel
tipo ampollas, ni tampoco como los
favorecedores de lesiones en la piel en los
pacientes con porfiria cutanea tarda.”

En estos pacientes se incrementan los niveles de
porfirinas plasmaticas debido a una pobre
depuracién de las mismas y al efecto que puede
tener la azotemia per se en la actividad de la
uroporfirinégeno descarboxilasa (UPD) y el
paciente se ve afectado por el efecto téxico de
estas, lo que describe a esta enfermedad como
las lesiones en piel que pueden presentar los
pacientes bajo régimen de hemodidlisis.®

Hoy dia sin embargo y con la existencia de filtros
0 capilares con una mayor capacidad de
depuracién, se pueden disminuir de forma
considerable los niveles de porfirinas séricas en

estos pacientes, no obstante la depuracién no es
diaria ni constante por lo que podrian mantener
niveles que favorecerian la aparicién de las
manifestaciones cutdneas, ademas de que las
porfirinas se unen a proteinas plasmaticas
dificultando su depuracion en las sesiones de
hemodialisis.?®

Existian ademads condiciones que favorecieron la
aparicion de la pseudo PCT y que se han
observado en otros casos publicados, como el
antecedente de la hepatopatia por virus C y el
tratamiento con hierro como parte de la
prescripcién de los pacientes en hemodialisis
para garantizar niveles adecuados de hierro
sérico y una respuesta adecuada de la
eritropoyetina.®> Por esta razén se tomaron
medidas como: suspender el hierro sérico y
aumentar la dosis de eritropoyetina para
garantizar niveles adecuados de hemoglobina y
garantizar la calidad de vida del paciente.
Ademas se decidio realizar flebotomias en una
minima cuantia que contribuyeron a reducir las
concentraciones de porfirinas plasmaticas y a la
mejoria clinica del paciente.

Al parecer la hemosiderosis secundaria que
pueden tener estos pacientes o sencillamente el
hierro utilizado podria favorecer la generacién de
radicales libres de oxigeno que inhibirian la
actividad enzimdtica en el metabolismo de las
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porfirinas. En el caso de la hepatitis C, esta
afectarfa al higado y favoreceria la actividad del
hierro, se plantea que favorece la deplecién del
glutatién en el hapatocito y desacopla el hierro
del citocromo P450 favoreciendo el incremento
de las porfirinas oxidadas y los radicales de
oxigeno e inhibiendo la UPD.*?

El cuadro clinico entre la PCT y la pseudo PCT es
similar, la determinacién de porfirinas
plasmaticas y de la actividad de las enzimas
involucradas en la sintesis del grupo hemo
ayudan a la diferenciacién entre ambas; en este
paciente solo se logré la determinacién de
protoporfirina IX que fue normal. No fue posible
en los laboratorios consultados la determinacion
de otras porfirinas o porfirinas en general que
nos ayudaran a diferenciar con exactitud entre
PCT y pseudo PCT ya que no es una
determinacién que se realice con frecuencia en
nuestro medio. Se plantea que en la PCT los
niveles de porfirinas séricas son muy elevados y
en el caso de la pseudo PCT son normales o la
elevacién es minima.®”

En el caso de la PCT se afecta la actividad de la
enzima UPD, la cual actla sobre la porfirina
uroporfirinégeno Ill. La protoporfirina IX
(determinada en este paciente) es la Ultima de
las porfirinas antes de su conversién en el grupo
hemo por la enzima ferroquelatasa, esto quiere
decir que su normalidad en sangre no define la
existencia o no de una PCT. Esta enfermedad
puede presentarse de forma esporadica y la
deficiencia enziméatica limitarse al higado, por lo
gue se puede presentar en la madurez o incluso
mas tarde.* >89

En este paciente también se dificulté el
diagnéstico al no poder determinar ni
cualitativamente ni cuantitativamente las
porfirinas en orina ya que el paciente no tenia
diuresis debido a su condicién de paciente con
insuficiencia renal crénica en estadio 5 y bajo
régimen de hemodialisis desde hacia unos 5 afos.
Tampoco se pudieron determinar en las heces
fecales.

Podemos concluir que la diferenciacién entre PCT
y pseudo PCT puede ser dificil en pacientes en
hemodialisis periddica intermitente y se
necesitan de determinaciones de laboratorio que
orienten mejor el diagndstico, no obstante el
tratamiento es similar en ambas con una
respuesta terapéutica buena.
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