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SABE 0 QUE SAQ?

As Porfirias sao doencas metabdlicas raras causadas pela alteracao de uma das oito
enzimas envolvidas na biossintese do heme levando a acumulacao de compostos
organicos, denominados de porfirinas. Essa acumulacao pode ocorrer em diferentes
orgaos (ex: sistema nervoso, medula 6ssea, figado, pele..) causando toxicidade.
Cada defeito enzimatico corresponde a um tipo diferente de Porfiria.
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Doencas Raras e Hereditarias

Doencas raras, com uma aparente maior prevaléncia nos
paises escandinavos, no sudoeste espanhol e, ha Africa do
Sul, de porfiria variegata.

As Porfirias hepaticas agudas tém uma prevaléncia de 1-5/
100.000 habitantes. A prevaléncia da porfiria cutanea tarda
e de cerca de 1/10.000.

A maioria das Porfirias tem uma hereditariedade
autossémica dominante, embora existam também formas
esporadicas, autossomicas recessivas ou ligadas ao X.

-PORFIRIA INTERMITENTE AGUDA
-PORFIRIA VARIEGATA

-COPROPORFIRIA HEREDITARIA Tipos de Porfirias

-PORFIRIA POR DEFICIENCIA DE ACIDO DELTA-AMINOLEVULINICO AS porﬂrias pOdem ser ClaSSiﬁcadaS de acordo com:

SESORATASE e O local principal de acumulacao de porfirinas
(hepatocitos - porfirias hepaticas - ou eritrocitos -
porfirias eritropoiéticas).

ORTRA EUTAEATARDS « As suas principais caracteristicas clinicas (agudas e
-PROTOPORFIRIA ERITROPOIETICA E PROTOPORFIRIA LIGADA AD X CuténeaS)

-PORFIRIA ERITROPOIETICA CONGENITA
-PORFIRIA HEPATOERITROPOIETICA

Fatores Ambientais

N Existem varios fatores precipitantes, tipicamente

- - acelerando a sintese de heme acima da capacidade
— Q 3 catalitica da enzima deficiente.

s = As crises provavelmente resultam de fatores multiplos, as

A - 5\2/ vezes nao identificaveis.

& Os fatores desencadeadores identificados incluem:
* Alteracoes hormonais nas mulheres
B Q e Farmacos
- \" « Alguns Alimentos | Dietas hipocaloricas

» Alcool
» Infeccdes e outras doencas
e Cirurgia

Stress
Exposicao Solar

Sintomas

Q / A presenca de dor abdominal difusa e intensa (presente
ﬁ em 92% dos doentes) associada a sintomas neurologicos
(centrais ou periféricos), autondmicos ou cutaneos deve
w] alertar para a possibilidade diagnoéstica de porfiria aguda.
As porfirias cutaneas tendem a produzir sintomas
O —-— continuos ou intermitentes envolvendo fotossensibilidade
c] rs cutanea.

Diagnostico e Tratamento

Os sintomas de porfiria podem assemelhar-se aos de
) outras doencas mais comuns do foro gastrointestinal,
neurologico/neuropsiquiatrico, ginecologico ou outras
doencas abdominais agudas, o que pode levar a varios
anos de atraso no diagnostico.
O diagnodstico € feito na existéncia de suspeita clinica e
atraves da analise de produtos biologicos. Quando
precoce permite um acompanhamento e tratamento
especificos, com encaminhamento a centros de referéncia,
melhorando o progndstico da doenca.
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