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PORFIRIAS AGUDAS

e As Porfirias agudas sao quatro: Porfiria Intermitente Aguda, Porfiria Variegata, Coproporfiria Hereditaria, Porfiria por
Deficiéncia de Acido Delta-Aminolevulinico Desidratase.

e S3o doencas genéticas muito raras (1-5/ 100.000 habitantes), podendo ser dificeis de diagnosticar por esse motivo.

» As Porfirias agudas manifestam-se por crises intermitentes de sintomas abdominais (92% dos doentes reportam dor
abdominal), neurologicos, autondmicos e por vezes cutaneos, tendo frequentemente sintomas cronicos.

e Tipicamente as crises apresentam fatores desencadeantes identificaveis: farmacos, atividade hormonal ciclica em
mulheres jovens, doencas intercorrentes, stress psicologico ou outros fatores exogenos (como jejum prolongado,
alteracdes na dieta, tabagismo, consumo excessivo de alcool).

A Porfiria Variegata e a Coproporfiria Hereditaria, também podem ter sintomas cutaneos apos exposicao solar.
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PORFIRIA INTERMITENTE AGUDA

A Porfiria Intermitente Aguda e caracterizada pela deficiéncia da enzima
hidroximetilbilano sintase, também conhecida como porfobilinogenio
desaminase. Fatores adicionais, como alteragcoes hormonais, o uso de
certos farmacos, 0 consumo excessivo de alcool, infecoes e mudancas
no jejum ou na dieta sao necessarios para desencadear o aparecimento
de sintomas. A dor abdominal € a queixa mais comum na Porfiria Aguda
Intermitente. Além disso, alguns dos seguintes sintomas ocorrem com
frequéncia variavel: dor nos bracos e pernas, fraqueza generalizada,
vomitos, confusao, obstipacao, taquicardia, alteracdes na pressao arterial,
retencao urinaria, psicose, alucinagdes e convulsdes. A fraqueza muscular
pode evoluir para paralisia dos musculos respiratorios. O porfobilinogenio
€ 0 acido aminolevulenico, precursores da porfirina, estao elevados
durante a crise, mas podem estar consistentemente elevados em alguns
doentes. A urina pode apresentar uma cor vermelho-purpura. Ao
contrario de outras formas de porfiria, a sensibilidade ao sol nao esta
presente neste tipo.

PORFIRIA VARIEGATA

Porfiria variegata € uma doenga metabolica genética rara caracterizada
pela funcao deficiente da enzima protoporfirinogénio oxidase.

Alguns individuos afetados apresentam sintomas cutaneos, alguns
sintomas neurolégicos e outros com ambos. Bolhas e fragilidade da pele
exposta ao sol sao os sintomas cutaneos mais comuns.

A porfiria variegata € assim caracterizada por abrasoes, bolhas e erosoes
da pele que sao comummente observadas durante a segunda e terceira
décadas de vida. Essas lesdes tendem a cicatrizar lentamente, muitas
vezes deixando cicatrizes pigmentadas ou levemente deprimidas. Os
doentes apresentam sensibilidade a luz e fragilidade da pele exposta ao
sol.

Embora em muitos doentes as manifestacées permanecam limitadas a
pele, episodios semelhantes as crises descritas na Porfiria Intermitente
Aguda nao sao incomuns, pelo que a abordagem de ambas as condicoes
tem muitas semelhancas.

COPROPORFIRIA HEREDITARIA

A coproporfiria hereditaria € um disturbio metabdlico raro
caracterizado pela deficiencia da enzima coproporfirinogenio oxidase.
Esta deficiéncia enzimatica resulta na acumulacao de precursores
toxicos de porfirina no organismo.

Alguns individuos afetados apresentam crises agudas ou episodios
que se desenvolvem e se tornam mais graves ao longo de um periodo
de dias.

As elevadas quantidades de coproporfirina presentes, tornam o doente
sensivel a luz solar, desenvolvendo geralmente lesées cutaneas que
afetam as areas da pele expostas ao sol, como maos e rosto, mas a
doenca de pele raramente € grave neste tipo de Porfiria.

Clinicamente, assemelha-se a Porfiria variegata, exceto que uma
percentagem maior de individuos afetados apresenta poucos
sintomas. Outros sintomas sao semelhantes aos listados para a Porfiria
Aguda Intermitente.

PORFIRIA POR DEFICIENCIA ALAD

A porfiria por deficiéncia de delta-aminolevulinica desidratase (ALAD) e
rara e € caracterizada pela deficiéncia quase completa desta enzima.

E mais grave do que as outras porfirias agudas.

Manifesta-se habitualmente apos a puberdade (mas pode apresentar-
se na infancia) e ocorre mais comummente em mulheres. Apenas cerca
de 10 casos foram relatados em todo o mundo.

Os sintomas geralmente surgem de efeitos no sistema nervoso e/ou ha
pele. As vezes, a causa dos sintomas do sistema nervoso nao € clara. As
manifestacdes cutaneas incluem sensagcao de queimadura, bolhas e
cicatrizes nas areas expostas ao sol. O sintoma mais comum & dor
abdominal intensa. Outros sintomas caracteristicos sao: nauseas,
vomitos, taquicardia, aumento da pressao arterial, confusao e/ou
convulsoes e eliminacao de acido delta-aminolevulinico na urina.
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