
Introducción: la porfiria aguda intermitente (PAI) es una 
enfermedad metabólica infrecuente, siendo la más común 
de las porfirias agudas. El síntoma más frecuente es el 
dolor abdominal agudo, aunque también pueden acompa-
ñarse de convulsiones, alteraciones neuro psiquiátricas o 
neuropatías motoras simétricas, y que en algunos pacientes 
puede progresar a la parálisis de la musculatura respirato-
ria. El objetivo de este trabajo es describir una forma atípica 
de presentación de una porfiria aguda, a fin de considerar 
como diagnósticos diferenciales en dolor abdominal.
Caso clínico: paciente con PAI, que presenta abdomen 
agudo, convulsiones, posteriormente compromiso neuro-
psiquiátrico y neuropatía motora simétrica, ingresando a 
ventilación mecánica. Por la gravedad del compromiso 
neurológico recibió arginato de hemina, cursando con hi-
pertransaminemia transitoria, evento adverso no reportado 
previamente. La evolución fue favorable, retirándosele la 
ventilación mecánica y el alta hospitalaria.
Conclusiones: se debe considerar el diagnóstico de PAI 
en casos de dolor abdominal agudo asociado a síntomas 
neurológicos y/o psiquiátricos, particularmente en mujeres 
jóvenes. La administración de hemina es considerada el es-
tándar de tratamiento, y aun en forma tardía podría tener 
efectos beneficiosos.

Resumen Abstract
Background: Acute intermittent porphyria (AIP) is an un-
common metabolic disease, being the most common of the 
acute porphyrias. The most frequent symptom is acute ab-
dominal pain, although can be accompanied by seizures, 
neuro-psychiatric alterations or symmetrical motor neuro-
pathies, which in some patients can progress to respiratory 
musculature paralysis.
Objective: Describe an atypical presentation of acute por-
phyria to be considered as differential diagnoses in abdo-
minal pain.
Clinical case: We present a case of a patient with AIP, pre-
senting acute abdomen, seizures, later developed neuro- 
psychiatric compromise and symmetrical motor neuropathy, 
and was admitted to mechanical ventilation. Due to the se-
verity of the neurological involvement, he received hemin 
arginate, presenting with transient hypertransaminemia, an 
adverse event not previously reported. The evolution was 
favorable, with mechanical ventilation and hospital dischar-
ge withdrawn.
Conclusions: The diagnosis of AIP should be considered 
in cases of acute abdominal pain associated with neurologi-
cal and/or psychiatric symptoms, particularly young women. 
The administration of hemin is considered the standard of 
treatment, and even late could have beneficial effects.
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Introducción

Las porfirias son errores innatos del metabolismo cau-
sados por la actividad deficiente de algunas enzimas 
intervinientes en la biosíntesis del grupo hemo. La sobre-
producción y el acúmulo tóxico del ácido delta aminolevu-
línico (ALA) y del monopirrol porfobilinógeno (PBG) están 
asociados a crisis o ataques neuroviscerales agudos carac-
terizados por dolor abdominal y compromiso neurológico, 
mientras que la acumulación de otras porfirinas intermedias 
estaría asociada a la presencia de lesiones cutáneas.1,2

El término `porfiria´ se refiere a una serie de condiciones 
que tienen como denominador común a la alteración en el 
metabolismo del hem.1 Proviene del griego `porphuro`, en 
referencia a la coloración rojo-púrpura que toma la orina al 
ser expuesta a la luz solar.2 La enfermedad tiene formas 
agudas y crónicas, siendo la porfiria aguda intermitente 
(PAI) la más frecuente entre las formas agudas.3

Las porfirias agudas son infrecuentes, the European Por-
phyria Network reporta una prevalencia de 1 a 2 por 100,000 
personas en países europeos.4 Mientras que en América 
Latina la prevalencia no ha sido determinada con exactitud, 
probablemente debido al subdiagnóstico dada la sintomato-
logía inespecífica inicial que dificulta su detección precoz, 
conllevando a errores y demoras en la toma de decisiones.5

Describimos el caso clínico de una mujer que, después 
de una laparotomía exploratoria por abdomen quirúrgico, 
reingresa por presentar convulsiones con persistencia de 
dolor abdominal y que posteriormente desarrolla trastornos 
neuropsiquiátricos con afectación neuromuscular grave, lle-
gando a requerir ventilación mecánica.

Caso clínico 

Mujer de 31 años, natural y procedente de Lima, Perú, sin 
alergia a fármacos conocidos, sin antecedentes de interés 
ni hábitos nocivos. Ingresó al servicio de emergencia pre-
sentando dolor abdominal en flanco derecho de varios días 
de evolución, el cual se acompañaba de náuseas y vómitos, 
cuatro días antes de su ingreso se agregó fiebre y después 
constipación. El hemograma, amilasa y lipasa no mostraron 
alteraciones, y la determinación sérica de beta-HCG resultó 
negativa. La ecografía abdominal reportó litiasis vesicular 
y abundante meteorismo intestinal. En emergencia, ante 
el dolor abdominal persistente, vómitos biliosos, distensión 
abdominal marcada y ausencia de peristaltismo, se le rea-
lizó una laparotomía exploratoria, sin hallazgos que explica-
ran el cuadro, encontrándose un tumor pequeño en íleon, 
que histopatológicamente correspondía a un quiste benigno 
de pared del intestino delgado sin atipia. La evolución poso-
peratoria fue favorable y, a pesar de la persistencia del dolor 
abdominal, que era de menor intensidad en comparación al 
ingreso, fue dada de alta seis días después.

Tres días posteriores a su alta, la paciente presentó con-
vulsiones tónicas-clónicas generalizadas en su domicilio, 
por lo que fue reingresada. La tomografía cerebral y pun-
ción lumbar fueron normales. En el cuadro I se presenta el 
resumen de los exámenes auxiliares solicitados. En su ter-
cer día de hospitalización presentó alucinaciones visuales 
y nuevamente convulsiones, a pesar de la administración 
de antiepilépticos. En el quinto día presentó disminución de 
la fuerza muscular en ambas piernas, con arreflexia bilate-
ral. Al octavo día cursó con taquicardia sinusal, paraparesia 
flácida e hipotonía, dificultad y acidosis respiratoria severa, 
siendo ingresada a ventilación mecánica. El perfil tiroideo, 
los anticuerpos antinucleares y los complementos C3 y C4 
se encontraron en niveles normales. 

Cuadro I Hallazgos laboratoriales durante la hospitalización

Hallazgos laboratoriales Rangos referenciales Día 0 Día 11 Día 28 Día 30 Día 32 Día 34

Leucocitos (K/uL) 4.6 - 10.2  4.7  8.9  17.2  20.2  12.9  7.6

Linfocitos (103/UL) 0.6 - 3.4 0.5 0.7 0.9 0.7 0.8 1.2

Hb (g/dL) 12.2 - 16.1 12.9 11.8 8.9 9.5 8.2 8.5

Na (mmol/L) 136 - 146 126 130 135 141 144 147

Mg (mmol/L) 1.9 - 5.6 1.24 1.45

CPK* 1 - 170 8.78 60.9 70.7

TGO* (U/L) 13 - 39 47.1 77.8 132 601 132 65

TGP* (U/L) 7 - 52 33.6 52 149 431 226.3 69

FA (U/L) 34 - 104 245 321 321 478 287 181

GGTP* (U/L) 9 - 64 87 130 95 137 142 131

ALA (orina) 1.50 - 7.5 48.6

*CPK: Creatina-fosfocinasa; TGO: Transaminasa glutámico oxalacética; TGP: Transaminasa glutámico-pirúvica; FA: Fosfatasa alcalina; 
GGTP: Gamma glutamil transpeptidasa; ALA: Ácido delta aminolevulínico
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Las manifestaciones clínicas de la paciente (dolor abdo-
minal, convulsiones, alucinaciones visuales y disminución 
de la fuerza muscular) y el cambio de coloración de la orina 
(figura 1), hicieron sospechar de una crisis aguda de porfi-
ria, confirmándose el diagnóstico con la determinación de 
niveles elevados del ácido delta aminolevulínico. Se inició la 
administración de betabloqueantes y soluciones glucosadas. 
Por otro lado, también se consideró el uso de hemina, sin 
embargo, el fármaco no se encontraba disponible en el país.

Por el marcado compromiso neuromuscular, y a pesar 
de haber iniciado terapia física, fue difícil el retiro de la ven-
tilación mecánica, permaneciendo en ventilación mecánica 
por seis semanas, cursando con infecciones nosocomiales 
sobreagregadas.

Luego de cinco semanas de hospitalización se logró con-
seguir el arginato de hemina, administrándosele a dosis de 
4 mg/kg/día. Al segundo día de su administración se deci-
dió suspenderlo por presentar hipertransaminemia, para 
que, después de 48 horas de normalización, se reiniciara 
su administración hasta completar cuatro días de trata-
miento. Una semana después se evidenció mejoría de la 
función muscular, con recuperación de la movilidad en los 
pies, iniciándose el retiro progresivo de la ventilación mecá-
nica, tomando cuatro semanas para dejarla definitivamente, 
luego de lo cual la paciente fue dada de alta, con indicación 
de terapia física y ocupacional.

Discusión

La porfiria aguda intermitente es la forma más grave de 
las porfirias agudas, es ocasionada por la deficiencia par-

Figura 1 Cambio de coloración de la orina al ser expuesta a la luz 
solar 

La figura A es la orina recolectada en el día nueve de hospitaliza-
ción y la figura B corresponde al cambio de coloración cuando la 
muestra de orina estuvo expuesta a la luz solar aproximadamente 
30 minutos

cial de la enzima hidroximetilbilano sintasa (HMBS, también 
conocida como porfobilinógeno desaminasa - PBG desami-
nasa).3,6 El dolor abdominal es el síntoma más frecuente en 
las crisis agudas,2,6,7 mientras que la taquicardia es el signo 
más frecuente debido a la hiperactividad adrenérgica.3,8

Las manifestaciones clínicas dependen de la extensión 
y del intermediario (ALA, PBG u otras porfirinas) que se 
acumula, lo que tipifica bioquímicamente a las porfirias. 
El acúmulo del ALA estaría relacionado con el desarro-
llo de síntomas neurológicos,9 como ocurrió con nuestra 
paciente.

De las afecciones neurológicas, las neuropatías peri-
féricas autonómicas son las más frecuentes,2,10 mientras 
que las motoras, que se caracterizan por debilidad muscu-
lar simétrica, inician proximalmente y pueden progresar a 
cuadriparesia y pueden comprometer pares craneales e, 
incluso, parálisis bulbar, llegando a la parálisis respiratoria 
o muerte.1,2,3 Las convulsiones2,6,7 pueden estar presentes, 
especialmente en aquellos que cursan con hiponatremia4 e 
hipomagnesemia, como sucedió con nuestra paciente. 

Aunque su etiología aún no es clara, se sabe que las 
porfirinas y sus precursores pueden ser directamente neu-
rotóxicos. La hiponatremia es la alteración hidroelectrolítica 
más frecuente y suele estar relacionada con el síndrome de 
secreción inadecuada de hormona antidiurética (SIADH).11

Las manifestaciones psiquiátricas más frecuentes son: 
ansiedad, alucinaciones, delirio y depresión. Mientras que 
en las neurológicas podemos identificar alguna alteración 
de la conciencia que puede oscilar desde la somnolencia 
hasta el coma.2,3,12

El diagnóstico de una crisis aguda se basa en las mani-
festaciones clínicas, la excreción urinaria elevada de ALA 
y PBG, la disminución enzimática del HMBS y en estu-
dios genéticos. Si bien es cierto que la identificación de la 
mutación específica de la familia tiene importancia para 
ofrecer pruebas predictivas a los miembros de la familia en 
riesgo,1,2,3,12,13 en el diagnóstico inicial de porfiria aguda los 
estudios genéticos no logran reemplazar a las pruebas bio-
químicas. En escenarios clínicos cuyos recursos son limi-
tados, la identificación del cambio de coloración de la orina 
al exponerla a la luz solar puede ser de ayuda, aunque su 
rendimiento diagnóstico sigue siendo limitada.

La afectación hepática en las porfirias agudas es variable 
y poco conocida. Se puede encontrar hipertransaminemia 
durante el ataque agudo.14,15 Nuestra paciente presentó 
hipertransaminemia al segundo día de la administración del 
arginato de hemina, por lo que se le atribuyó al fármaco. Aun-
que la hemina es bien tolerada en la mayoría de los casos, 
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se ha reportado hepatotoxicidad asociada al tratamiento cró-
nico, aumentando el riesgo de fibrosis hepática y sobrecarga 
hepática de hierro (una dosis de arginato de hemina de 250 
mg contiene 22.7 mg de hierro).16 Sin embargo, no existen 
reportes de hepatotoxicidad aguda asociada al fármaco.

Los ataques agudos constituyen una urgencia médica y 
pueden llegar a ser tan severos que pueden poner en riesgo 
la vida del paciente.17,18 Sin embargo, en nuestra paciente 
no se pudo identificar el factor precipitante, ya que los ata-
ques agudos pueden ser precipitados por: infecciones, 
fármacos, tabaco, alcohol, estrés, cirugías, cambios hormo-
nales relacionados con el ciclo menstrual, entre otros.1,3,9 

El tratamiento se basa en terapia específica, terapia sin-
tomática y de las complicaciones. Fisiopatológicamente, 
el objetivo de la terapia específica es suprimir la actividad 
hepática de la enzima ácido delta aminolevulínico sintetasa 
(ALA-s). Los tratamientos actuales incluyen la administra-
ción de la hemina y la carga de carbohidratos.9,16,17

La hemina es esencial en la reposición del hem intracelu-
lar, a fin de detener la síntesis de ALA y PBG, a través de la 
disminución de la actividad de la ALA-s. Su administración 
precoz se ha asociado a una mejoría rápida de la sintoma-
tología en dos a cuatro días. Incluso en la etapa avanzada 
de la neuropatía motora, los pacientes pueden presentar 

Cuadro II Terapia recomendada durante el ataque agudo de porfiria aguda intermitente

Tipo de terapia Medicación / Terapia y dosis recomendada

Especifica • Hemina: 3 a 4 mg/kg/día durante 4 días
• Carga de carbohidratos: 300 a 500 g/día, preferible dextrosa 10%

Sintomática

• Dolor neuropático

• AINE: AAS, indometacina y naproxeno, dosis habituales
• Paracetamol: 1 g cada 6 horas según sea necesario
• Morfina: inicio: 5 mg subcutánea cada 4 - 6 horas
• Buprenorfina: inicio: 0.3 mg cada 6 a 8 horas
• Fentanilo: inicio: 25 a 100 mcg. Mantenimiento: 25 a 50 mcg

• Náuseas - vómitos
• Clorpromazina: 50 - 100 mg/día
• Ondansetrón: 8 mg 3 veces al día

• Taquicardia 
• Hipertensión

• Propranolol: 80 a 160 mg/día
• Atenolol: 25 mg una o dos veces al día
• Labetalol: 5 a 20 mg durante 2 minutos; repetir dosis hasta lograr presión arterial objetivo

• SIADH
• Restricción hídrica
• Soluciones hipertónicas: suero hipertónico 3% (500 mmol/L), corregir menos de 10 mmol/24 h
• Vaptanes

• Convulsiones
• Gabapentina: 300 a 600 mg 3 veces al día
• Levetiracetam: 500 mg dos veces al día

• Ansiedad - insomnio • Clonazepam: inicial: 0.5 mg/día. Dosis máxima: 4 mg/día

• Polineuropatía 
• Parálisis respiratoria

• Rehabilitación precoz
• Ventilación mecánica si precisa

AINE: Antiinflamatorios no esteroideos; AAS: Ácido acetilsalicílico; SIADH: Síndrome de secreción inadecuada de la hormona antidiurética
Fuente: Elaboración propia

una recuperación lenta a un ritmo impredecible.9,16,17,19 En 
nuestro caso se decidió la administración de hemina ante 
la persistencia de las manifestaciones neurológicas. Cabe 
mencionar que a pesar de no existir ensayos clínicos en los 
que se evalué su eficacia, la hemina sigue siendo conside-
rada como la terapia más eficaz en el ataque agudo.

Antes del uso de la hemina, la carga de carbohidratos 
se consideraba como tratamiento estándar para los ataques 
agudos de porfiria, y en la actualidad es un tratamiento tem-
poral en caso de no disponer de la hemina inmediatamente. 
En los ataques agudos los pacientes pueden presentar náu-
seas, vómitos e íleo, por lo que estaría recomendada su uso 
intravenoso.

La terapia sintomática tiene como objetivo el control de 
las manifestaciones gastroenterológicas, neurológicas y 
psiquiátricas (cuadro II).

En el manejo del dolor neuropático, la mayoría de los 
antiinflamatorios no esteroideos y el paracetamol son segu-
ros, siendo buenas alternativas en los casos de dolor leve; 
mientras que los opioides son recomendados en el dolor 
intenso. Las náuseas y vómitos que pueden acompañar al 
dolor abdominal pueden ser causados por neuropatía visce-
ral o efectos del sistema nervioso central, siendo la clorpro-
mazina y el ondansetrón alternativas seguras.16,19
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La taquicardia y la hipertensión arterial son causa-
das por efectos de las porfirinas en el sistema nervioso 
autónomo y el uso de bloqueadores betaadrenérgicos es 
seguro.8,15

Las convulsiones pueden ser causadas por disfunción 
neurológica central directa, debido a la porfiria o a la hipo-
natremia, y su manejo suele ser dificultoso debido a que 
los anticonvulsivantes podrían exacerbar un ataque agudo, 
siendo la gabapentina y el levetiracetam los más seguros 
debido a su eliminación renal, en comparación con fenitoína 
barbitúricos o el ácido valproico. La ansiedad y el insomnio 
pueden tratarse con benzodiazepinas de acción corta en 
dosis bajas.9,16,17,19

Recomendamos tener en consideración los criterios de 
mal pronóstico20 que incluyen: polineuropatía grave, falla 
respiratoria y convulsiones.

La falta de disponibilidad de hemina en el Perú nos 
dificultó inicialmente el manejo de nuestro caso, lo cual, 
sumado a un importante compromiso neurológico como la 
cuadriparesia, condicionaba al uso prolongado de la ventila-
ción mecánica. Pese a que se inició tardíamente la medica-

ción específica, se evidenció una evolución lenta favorable 
lo que permitió el retiro de la ventilación mecánica y su 
posterior alta. En el anexo se resumen los casos clínicos 
reportados en la literatura con desenlaces variables según 
el manejo oportuno recibido.

Conclusiones

En el caso de en las mujeres en edad fértil se debe con-
siderar la porfiria aguda como diagnóstico diferencial ante la 
aparición de dolor abdominal sin causa aparente, hiponatre-
mia, o presencia de una coloración anormal de la orina. El 
dosaje de porfobilinógeno y ácido delta aminolevulínico en 
orina son importantes a fin instalar un tratamiento oportuno, 
con el propósito de prevenir mortalidad o secuelas neuro-
lógicas irreversibles asociadas al retraso del diagnóstico y 
tratamiento tardío.

Declaración de conflicto de interés: los autores han completado y 
enviado la forma traducida al español de la declaración de conflic-
tos potenciales de interés del Comité Internacional de Editores de 
Revistas Médicas, y no fue reportado alguno que tuviera relación 
con este artículo.
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Anexo Casos clínicos reportados en la literatura con desenlaces variables según el manejo oportuno

País Año Sexo Edad Breve descripción del caso

China21 2021 Mujer 37

Ingresa por dolor abdominal recurrente y, ante la sospecha de oclusión intestinal, 
ingresó a laparotomía, los hallazgos intraoperatorios eran normales. Desarrolló 
disnea, debilidad muscular y trastorno de la conciencia, hipoxemia, taquicardia 
e hipotensión. Ingresó a ventilación mecánica y se realizó perfil porfirinógeo y se 
observó el cambio de color de la orina, confirmando un caso de porfiria aguda. 
Debido a que la hemina no está disponible en China, la neuropatía periférica no 
mejoró y tuvo secuelas neurológicas severas

Colombia22 2021 Mujer 17

Ingresó por dolor abdominal, lumbalgia, vómitos y cambios en la coloración de la 
orina. Fue ingresada por hiponatremia severa sintomática y episodios convulsivos 
requiriendo ventilación mecánica. Se confirmó el diagnóstico de porfiria aguda. Se 
inició hematina y tuvo mejoría clínica

Colombia23 2020 Mujer 24

Ingresó a laparotomía exploratoria por dolor abdominal. Cursó con cuadriparesia 
flácida aguda y convulsiones. Se evidenció polineuropatía axonal mixta, los valo-
res de porfobilinógeno y porfirinas eran elevados. Se inició hemina con buena 
evolución

México24 2015 Mujer 17

Paciente con lesiones dérmicas fotosensibles desde la infancia y síndrome depre-
sivo que inicia con dolor abdominal, parálisis motora global y afección de pares 
craneales bajos, requiriendo manejo ventilatorio. Presentó hiponatremia y cambio 
de color de orina, las porfirinas fueron positivas. Tuvo mala evolución por lo tardío 
de su diagnóstico y terapéutica, además de complicaciones intrahospitalarias que 
terminaron en la muerte

Reino Unido18 2012 Mujer 17

Ingresó por vómitos, estreñimiento y dolor abdominal. Al examen, taquicárdica, 
normotensa y con distención abdominal. Cursó con hiponatremia y enfermería 
notó orina de color rojo oscuro y porfobilinógeno urinaria fue positiva, confirmán-
dose el diagnóstico de porfiria aguda. Desarrolló falla respiratoria aguda y nece-
sitó ventilación mecánica. La paciente falleció

Bolivia25 2012 Mujer 23

Paciente con dolor abdominal, polaquiuria, y orina colúrica. Desarrolló parestesias 
en miembros inferiores, disminución de fuerza muscular, arreflexia, tono dismi-
nuido y marcha atáxica. Orina colúrica y con insuficiencia renal aguda, hipona-
tremia, y acidosis metabólica. Se confirmó el diagnóstico de porfiria aguda. No 
contaron con hemina y fue referida a Buenos Aires

Colombia20 2011 Mujer 25

Por dolor abdominal se le realizó una apendicetomía, que se confirmó por el estu-
dio de histopatología. Reingreso con dolor abdominal, vómitos, hiponatremia, 
taquicardia y abdomen distendido, sin ruidos intestinales, por lo que ingresó nue-
vamente a una laparotomía exploratoria por oclusión intestinal. Presentó pérdida 
de fuerza en extremidades, hipocalcemia, hipopotasemia, hipomagnesemia, agi-
tación, alucinaciones visuales, hipoxemia, cuadriparesia y arreflexia. Cursó con 
falla respiratoria que requirió intubación. La orina viró de color al exponerse a la 
luz solar. El dosaje de porfirinas confirmó el diagnóstico de porfiria, iniciando con 
hematina

Colombia26 2008 Mujer 22

Ingresa por dolor abdominal tipo cólico, diarreas, vómitos, incontinencia urinaria, 
orina rojiza, cambios en la conducta y comportamiento, con agitación psicomotora 
y agresividad. Presentó hipertensión arterial, taquicardia, agitación psicomotora, 
falla renal aguda, mayor compromiso neurológico con signos meníngeos y dismi-
nución de la fuerza muscular, ingresó a ventilación mecánica por falla respiratoria 
con cuadriplejia flácida. Se confirmo el diagnóstico de porfiria aguda. Sin disponi-
bilidad inmediata de hemina, la paciente fallece

España14 2007 Mujer 50

Paciente consulta por presentar discreta elevación de transaminasas y GGT nor-
males. Padre con cáncer de colon y abuela paterna fallecida por hepatopatía no 
filiada. Presenta molestias abdominales, estreñimiento, fiebre, mialgias, astenia y 
orina oscura. En el estudio de las porfirinas se confirmó con bioquímica, estudio 
enzimático y genético directo de la región codificante del gen HMBS


