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Introducao

As porfirias constituem um grupo de patologias resultantes de
alteragdes enzimaticas que participam da sintese do grupo heme que
compdem a molécula da hemoglobina humana. As causas das porfirias
podem ser de origens hereditarias ou adquiridas. Os portadores dessas
doencas padecem de patologias que dependem do 6rgao ou sistema em
que o acumulo dos precursores do grupo heme se deposita. Quando os
precursores do grupo heme, conhecidos genericamente por porfirinas
(figura 1), se acumulam no figado, a doenca é denominada de porfirias
hepaticas e se caracterizam por dores abdominais agudas e neuropatias
de intensidades varidveis. Por outro lado, quando as porfirinas se
acumulam nos eritrocitos e eritroblastos a doenca é denominada porfirias
eritropoiéticas e se manifestam por problemas na pele, geralmente por
erupcoes de bolhas sensiveis a luz solar e aos raios ultravioletas,
crescimento de pelos e excrecao de urina em tons vermelhos e marrom.

O termo porfiria deriva da palavra grega porphura que
significa pigmento roxo. A doenca é antiga e as primeiras descricdes
acreditam-se terem sido feitas por Hipdcrates. Entretanto a bioquimica da
sintese da porfirina e de alguns de seus predecessores foi explicada
inicialmente pelo bioquimico Felix Hoppe-Seylen em 1874, e depois
gradualmente novos componentes foram descobertos e identificados,

conforme mostra a figura 1.
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Biosintese e Genética

Os estudos mais recentes indicam que oito enzimas diferentes
participam das transformacgdes do complexo inicial de glicina/coenzima A

até a formacao do grupo Heme, conforme mostra a representacdo abaixo:
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A deficiéncia de cada uma das enzimas € a causa hereditaria

de cada um dos tipos de porfiria, conforme mostra a tabela 1.

Tabela 1: Relacdao entre deficiéncias de oito enzimas e os nove tipos

resultantes de porfirias e suas respectivas siglas.

Enzima Deficiente Tipo de Porfiria Sigla

1. Ala - sintetase Anemia  sideroblastica ligada ao ASLX

cromossomo X

2. Ala - deidratase Porfiria Ala-deidratase deficiente PADD
3. PBG - desaminase Porfiria intermitente aguda PIA
4. Uriporfirinogénio Porfiria eritropoiética congénita PEC

co-sintetase

5. Uroporfirinogenio Porfiria cutanea tardia PCT
decarboxilase Porfiria hepato-eritropoiética PHE
6. Coproporfirinogénio Coproporfirina hereditaria CPH
oxidade

7. Protoporfirinigénio Porfiria variegata PV
Oxidase

8. Ferroquelatase Protoporfiria eritropoiética PPE




As reacdes para transformar a glicina/succinil-Co A em grupo
heme, tanto nas células hepaticas, quanto nos eritroblastos, ocorre em
dois compartimentos dessas células: mitocondria e citosol (regido

integrante do citoplasma), conforme mostra a figura 2.
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Figura 2: Representacao esquematica da acdao das enzimas que transformam

a glicina/succinil-CoA em Grupo Heme. Os nimeros de 1 a 8
representam as enzimas e os boxes amarelos representam as
siglas dos componentes modificados e genericamente conhecidos

por porfirinas (ver figura 1).

O processo de biosintese do grupo Heme é complexo sob o
ponto de vista bioquimico e fisioldgico. Da mesma forma o controle
genético de cada uma das enzimas que participam das transformacoes

guimicas dos componentes genericamente denominados por porfirinas,



também €& complexo. Admite-se que cada uma das oito enzimas
envolvidas nos processos de transformacgdes atua normalmente na sua
plenitude, préxima a 100% de atividade. Entretanto considera-se
deficiéncia enzimatica para induzir as patologias tipicas das porfirias
guando o teor de deficiéncia da enzima é da ordem de 50% na maioria
dos casos. Esse fato significa que os outros 50% de teor enzimatico
permanece em atividade para produzir o grupo heme. Essa € uma das
explicacbes da auséncia de anemia nos portadores de porfirias,
excetuando-se alguns episddios clinicos agudos, ou quando a deficiéncia
enzimatica é superior a 50%, ou entdo em situagdes associadas, por
exemplo: doencgas crbnicas, caréncia alimentar, etc.

A maior parte dos relatos do desencadeamento fisiopatoldgico
das porfirias com sintomatologias se deve ao uso de certos tipos de
medicamentos, hormoénios esterdides, alcoolismo, dietas para
emagrecimento e estresse, entre outras. Certamente esses fatores
externos ou ambientais potencializam a deficiéncia da enzima
desencadeante da porfiria. A associacao entre situacdes adquiridas e
potencializacdo de deficiéncias enzimaticas é denominada por fatores
epigenéticos.

A genética molecular das porfirias identificou até o presente os
principais genes e cromossomos envolvidos em cada tipo de porfiria
(tabela 2).



Tabela 2: Caracteristicas genéticas relacionando porfirias e deficiéncia

enzimatica.

Enzima Deficiente Gene Cromossomo Porfiria(*) Heranga
ALA-Sintetase XLSA X ASLX R/X
ALA-deidratase ALAD 9q34 PADD AR

PBG-desaminase HMBS 11q 24.1-24.2 PIA AD
Uroporfirinogénio UROS 10q 25.2 PEC AR
Co-sintetase
Uroporfirinogénio UROD 1p 34 PCT AD(**)
decarboxilase (Uro III)
Idem (Uro III) UROD 1p34 PHE AR
Copropofirinogénio CPO 39.12 CPH AD
oxidase
Protoporfirinogénio PPOX 1g 21-23 PV AD
oxidase
Ferroquelatase FECH 18g 21.3 PPE Ad

R/X = recessiva ligada ao X; AR = autossbmica recessiva; AD = autossdmica

dominante; (*) verificar tabela 1 para saber o significado de cada sigla;

(**) = 20% de causa genética e 80% de causa adquirida.

Dos nove tipos de porfirias apresentadas nas tabelas 1 e 2,

quatro delas sao bem conhecidas sob o ponto de vista de suas atividades

enzimaticas e niumero de mutagoes identificadas:
1) Porfiria Ala-deidratase deficiente (PADD) - tem 7 tipos

diferentes de mutacdes no gene ALAD e apenas 5% de

atividade enzimatica normal.

2) Porfiria

intermitente aguda (PIA)

- tem 227 tipos

diferentes de mutacdes no gene HMBS e cerca de 50% de

atividade enzimatica normal.

3) Coproporfiria hereditaria (CPH) tem 36 tipos diferentes de

mutacdes no gene CPO e cerca de 50% de atividade

enzimatica normal.



4) Porfiria variegata (PV) tem 120 tipos diferentes de
mutacdes no gene PPOX e cerca de 50% de atividade
enzimatica normal.

A diversidade das lesGes genéticas observadas nos quatro
tipos acima listados justifica a heterogeneidade sintomatoldgica das
porfirias. Esse fato explica porque 80% dos portadores de porfiria
intermitente aguda, porfiria variegata e coproporfiria hereditaria
permanecem assintomaticos, e outros podem ter somente um ou poucos
episddios de manifestacdes agudas durante a vida. Também é inexplicavel
o fato de que portadores de porfiria Ala-deidratase deficiente, com menos
de 5% de atividade normal da enzima Ala-deidratase, permanecem

assintomaticos na maior parte de suas vidas.

Historia Natural das Profirias

As porfirias tém como causa inicial de suas patologias o
acumulo dos precursores de porfirina na medula &ssea (porfirias
eritropoiéticas) ou no figado (porfirias hepaticas). Nas porfirias € comum
ocorrer diminuicdo da sintese de hemoglobina e acumulo de ferro. As
caracteristicas clinicas e laboratoriais das porfirias eritropoiéticas sdo

apresentadas na tabela 3.



Tabela 3: Caracteristicas clinicas e laboratoriais das porfirias

eritropoiéticas.

Porfiria

Sigla Clinica e Laboratorio Idade (*)

Porfiria Incidéncia: rara 0 a 5 anos

. res Intensa fotossensibilidade
Eritropoiética

Anemia hemolitica

Congenita Esplenomegalia
PEC Progndstico ruim
Protoporfiria Incidéncia comum 0 a 5anos

. res Discreta fotosensibilidade
Eritropoiética

Doencas hepatobiliares

PPE Progndstico bom
Porfiria Incidéncia muito rara variavel
Hepatoeritropoiética Discreta fotossensibilidade

PHE Prognodstico bom

(*) inicio dos sintomas

As porfirias hepaticas, por sua vez, sdo mais conhecidas
devido aos episddios agudos de dores abdominais e vomitos, bem como
manifestacdes neuroldgicas diversas. A tabela 4 apresenta as

caracteristicas clinicas e laboratoriais das porfirias hepaticas.



Tabela 4: Caracteristicas clinicas e laboratoriais das porfirias hepaticas.

Porfiria
Sigla Clinica e laboratoério Idade (*)
Porfiria Incidéncia comum (*) 15 a 40 anos
Intermitente Dor abdominal aguda
Aguda Neuropatias
PIA Progndstico bom
Urina vermelho/marrom
Urina com porfobilinogénio
Porfiria Incidéncia rara (*) 10 a 30 anos
Variegata Sintomas similares a PIA
PV Lesdes cuténeas
Progndstico bom
Aumento coproporfirina, uroporfirina
e protobilinogénio na urina
Coproporfiria Incidéncia rara (*) Variavel
Hereditaria Sintomas similares a PIA
CPH Lesdes cuténeas
Prognodstico bom
Porfiria Incidéncia muito comum (*) Variavel
Cutanea Intensa fotosensibilidade
Tardia Lesdes cuténeas bolhosas
PCT Hepatopatias
Progndstico regular
Porfiria Incidéncia rara (*) Variavel
Ala Sintomas similares a PIA
Deidratase
PADD

(*) em relagao as porfirias



A porfiria associada a anemia sideroblastica ligada ao
cromossomo X (ASLX) ndo é classificada nem como hepatica ou cutanea.

Com excecdo da Porfiria Cutdnea Tardia, todas as outras
porfirias hepaticas sdo classificadas também como porfirias agudas.
Evidentemente, conforme mostrou a tabela 4, a Porfiria Intermitente
Aguda é a mais comum. De forma geral os sintomas mais comuns das

porfirias agudas estdo apresentados na tabela 5.

Tabela 5: Prevaléncia dos principais sinais e sintomas nas porfirias

agudas (hepaticas).

Sinais e Sintomas Prevaléncia estimada (%)

Gastrointestinais

Dores abdominais 85 -95
Vomitos 43 - 88
Constipacgao 48 - 84
Diarréia 5-12

Neuroldgicos

Dores na cebeca, costas, térax, 50-70

pescoco e extremidades

Paralisias 42 - 68
Sintomas mentais 40 - 58
Convulsoes 10 - 20

Cardiovascular

Taquicardia 65-5

Hipertensdo arterial 35-55

Os portadores de porfirias agudas podem precipitar os
episddios de crises dolorosas apdés o uso de medicamentos, bebidas
alcodlicas, fumo, dietas rigorosas e estresses metabdlicos causados por
infecgOes ou cirurgias. Os principais medicamentos envolvidos na indugao
de dor nas porfirias agudas sdao o0s seguintes: barbituratos,

carbamapezina, carisoprodol, clonazepan em altas doses, estrégenos,
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progesterona, pirazinamida, rifampin, sulfonamidas, acido valprodico, entre
outros.

As porfirinas agudas PIA, CPH, PV e PADD, todas de origem
hepatica, tem uma prevaléncia conjunta de 1 caso para cada 20 mil
pessoas. Dessas, como foi citado anteriormente, a Porfiria Intermitente
Aguda é a mais prevalente, seguida da Porfiria Cutanea Tardia e da
Protoporfiria Eritropoiética. Por essa razdo, descreveremos a seguir cada

uma desses trés tipos de profirias.

Porfiria Intermitente Aguda (PIA)

A PIA se caracteriza por situagdes clinicas de “dores
abdominais sem causa aparente, ou de causa desconhecida”. A
prevaléncia da PIA sintomatica é de um a dois casos por 100 mil
habitantes. Porém é interessante destacar que o gene HMBS mutante que
sintetiza parcialmente a enzima PBG-desaminase (ver tabela 2) tem alta
prevaléncia de 1 caso para 500 pessoas, mas devido a sua penetrancia
incompleta, a doenca é rara, apesar de ser o tipo mais comum de porfiria.
Os portadores do gene HMBS mutante e causador da PIA podem ter a
doenca induzida pelo uso de alcool, fumo, progesterona, estrégeno, febre,
dieta rigorosa e algumas drogas medicamentosas citadas anteriormente.
Qualquer um desses indutores ativa o citocromo P450, aumentando a
atividade do acido delta mino levulinico (ALA), conforme mostra o

esquema abaixo.
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Os pacientes com episoddio agudo de PIA se apresentam com

dores abdominais, vOmitos,

prisdio de ventre, fraqueza, caimbras,

paralisias, tonturas e sintomas psicoldgicos. E comum ocorrer hipertensao,

taquicardia, abdomen endurecido e febre. A urina geralmente tem cor

escura (roxo, marrom, vermelho).

A avaliacao laboratorial mostra os seguintes resultados:

1) Porfobilinogénio eritrocitario: diminuido a 50% de sua

concentracao em 90% dos casos.

2) Porfirina urinaria: Normal a elevada. Cor escura.

3) Porfirina fecal: Normal ou discretamente elevada.

4) Porfiria plasmatica: normal ou discretamente elevada.

O rastreamento familiar realizado por biologia molecular do

gene HMBS para identificar

portadores pré-sintomaticos é muito

importante para prevenir os episédios agudos da doenca.
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Porfiria Cutanea Tardia (PCT)

A PCT é a mais comum entre as porfirias e a maioria dos casos
nao esta associada ao defeito molecular do gene UROD que sintetiza a
uroporfirina decarboxilase, sendo assim na maior parte dos casos (cerca
de 80%) de origem adquirida se caracteriza por lesdes da pele devido a
fotoativacao (solar e ultra-violeta) das porfirinas, com producao de
especies reativas de oxigénio (O°;, H,0, e HO). Esses radicais livres
destroem as células da pele com formacdo de bolhas, cicatrizes, perda de
pigmentacdo e hipertricose (excesso de pelo). A sintese do grupo heme na
PCT esta prejudicada e, portanto, sobra ferro livre que se acumula nos
tecidos sem, entretanto, contribuir para lesdes teciduais. Porém ha relatos
cientificos que indicam a possibilidade de 1/3 dos portadores de PCT
terem mutagao concomitante do gene HFE que causa a hemocromatose.

A avaliagao laboratorial da PCT mostra o0s seguintes
resultados.

1 - Porfobilinogénio: normal

2 - Porfirina urinaria: aumentada. Cor vermelha

3 - Porfirina fecal: aumentada durante a remissao da doenca.

O estudo molecular do gene UROD é a melhor avaliacdo
laboratorial para identificar portadores assintomaticos de PCT. Porém,
como 80% dos casos de PCT sdo adquiridos, também denominado de
“forma esporadica”, os relatos cientificos indicam os seguintes indutores:

alcool, virus hepatotrépicos, ferro medicamentoso e estrégeno oral.

Protoporfiria Eritropoiética (PPE)

A deficiéncia da enzima ferroquelatase causa o acumulo de
protoporfirina livre na pele, tornando-a fotossensivel e susceptivel a ardor
(queimacao), eritema e edema das dareas expostas ao sol ou luz
ultravioleta. A urina de portadores de PPE é vermelha e se torna
fluorescente quando submetida a luz ultravioleta. Da mesma forma os
ossos e dentes dos portadores sao descorados e também fluorescentes

sob a luz ultravioleta.
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Em pacientes com a cronicidade de lesdes pode ocorrer
espessamento da pele, notadamente nas articulacdbes dos dedos e
pequenas cicatrizes nas faces. Uma minoria desses pacientes desenvolve
disfuncdes hepaticas.

A avaliagdao Ilaboratorial da PPE mostra os seguintes
resultados:

1 - Porfobilinogénio urinario: normal

2 - Porfirina urinaria: vermelha e fluorescente em UV

3 - Porfirina fecal: aumentada

Classificacao Clinica das Porfirias

Sob o ponto de vista médico convencionou-se também

classificar as porfirias em primarias e secundarias. De uma forma geral as

porfirias primarias sao transmitidas hereditariamente e se apresentam
clinicamente com disturbios neuroldgicos e/ou psiquiatricos, bem como
com lesGes cutdneas. Por outro lado, sdo consideradas porfirias
secundarias aquelas decorrentes de inibicao de uma das enzimas devido

ao uso de drogas, doengas associadas ou contaminagdes quimicas.

Porfirias primarias
Estdo incluidas neste grupo as porfirias com as formas
neuroldgicas e/ou psiquiatricas e as formas cutaneas, conforme se segue:

1 - Porfirias neuropsiquiatricas agudas: Os pacientes se apresentam

com sinais clinicos variados, conforme se segue:
e Confusao mental, depressao e alucinacgoes;
e Dor abdominal, toracica e membros;
e Fraqueza;
e Taquicardia e hipertensao;

e Diarréia, nduseas e vomitos;
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e Febre.

As crises tem duracao de horas a dias, mas podem persistir

por mais de uma semana. Embora sejam de causas hereditarias, a

precipitacdo da doenca decorre, na grande maioria dos casos, por indugao

causada por drogas, notadamente bebidas alcodlicas, uso de barbituricos

e anticonvulsivantes, bem como por restricoes dietéticas. Normalmente as

manifestacdes clinicas das porfirias neuropsiquiatricas agudas ocorrem

apds a adolescéncia e na mulher tende a cessar apds a menopausa. As

porfirias que fazem parte desse grupo sao:

Porfiria Intermitente Aguda (PIA)
Coproporfiria Hereditaria (CH)
Porfiria Variegata (PV)

2 - Porfirias associadas a fotossensibilidade: os pacientes se

apresentam com sinais clinicos de lesdes dermatoldgicas do tipo bolhosas,

em areas expostas ao sol. Por meio de cuidadosa avaliagdo médica é

possivel supor que se trata de:

Porfiria Cutédnea Tardia (PCT), quando as manifestacdes
associadas a fotossensibilidade ocorrem em pessoas adultas,
acima de 30 anos de idade. H& inducdes associadas com a
fotossensibilidade, especialmente por uso de alcool, ferro
medicamentos e estrégeno oral, bem como por infeccao, de
virus hepatotrépicos.

Porfiria Eritropoiética Congénita (PEC), quando os sinais
clinicos por fotossensibilidade ocorrem desde a infancia e
geralmente associada com  anemia hemolitica e
esplenomegalia. A incidéncia da PEC é muito rara, porém de
progndstico preocupante.

Protoporfiria Eritropoiética (PPE), quando os sinais clinicos
por fotossensibilidade ocorrem desde a infancia, porém de

progndstico benigno.
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Ha  situagcdes em que porfirias com  disturbios
neuropsiquiatricos agudos, como sdao os casos da Porfiria Variegata e

Coproporfiria Hereditaria, podem apresentar-se com fotossensibilidade.

Porfirias Secundarias

Nas porfirias secundarias ou adquiridas, o defeito metabdlico
nao € hereditario, mas decorrente de inibicdo enzimatica que afeta a
seqliéncia de uma ou mais porfirinas descritas no esquema da figura 1.
Por exemplo, na intoxicacao pelo chumbo pode ocorrer inibicao da enzima
PBG desaminase e esse fato promove a elevacdo de Acido delta
aminolevulinico, o ALA.

As drogas associadas com porfirias secundarias sao as
seguintes: etanol, chumbo, hexaclorobenzeno, mercurio, arsénico e
aluminio.

As principais situagdes de origem patoldgicas associadas com
porfirias secundarias sao: neoplasias, insuficiéncia renal cronica, doencga
hepatica, deficiéncia de ferro, anemia de doenca crbnica e tirosemia

hereditaria.
Avaliacao Laboratorial das Principais Porfirias

As andlises laboratoriais mais comuns até o presente sdo
efetuadas em amostras de urina e fezes, utilizando de técnicas
colorimétricas ou fluorescéncia. Todas as amostras devem ser avaliadas
em menos de 24 horas apos a coleta. Os principais testes avaliam: acido
delta aminolevulinico (ALA), porfobilinogénio (PBG), Protoporfirina e

Coproporfirina, conforme mostra a tabela 6.
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Tabela 6 — Diagndstico diferencial das porfirias agudas.

Tipos de Porfirias P.ALAD PIA CPH PV
Excrecdo Urinaria
ALA A A A A
PBG A A A A
Coproporfirina A N/A A N/A
Excrecao Fecal
Coproporfirina _ N A N/A

Protoporfirina N/A N A

A= aumentado, N= normal; _ = variavel

Porfiria Eritropoiética Congénita (PEC)

Resumo: Prevaléncia muito rara, autossbmica recessiva, causada pela
diminuicdo da atividade enzimatica de uroporfirinogénio III co-sintetase
nos eritrocitos. O aparecimento dos sintomas ocorre desde a infancia, com
extrema fotosensibilidade cutdnea, urina vermelha e fluorescéncia da
urina e dentes sob luz UV.

Hemograma: Anemia hemolitica sem ictericia, de graus leve a moderado,

do tipo normocitica e normocrémica.

Urina: Marcante elevacao de uroporfirina, discreto aumento de
coproporfirina. Excrecdo normal de porfobilinogénio e acido delta-
aminolevulinico.

Fezes: marcante elevagao de porfirinas, especialmente de coproporfirina.
Eritrocitos: Elevacdo evidente de uroporfirina.

Plasma: Elevacao evidente de uroporfirina.
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Porfiria Cutanea Tardia (PCT)

Resumo: E a mais comum entre as porfirias. E autossdmica dominante,
causada pela diminuicdo da atividade enzimatica de uroporfirinogénio
descarboxilase. Associada com doencas hepaticas causada por alcoolismo
ou siderose hepatica. A forma adquirida, que representa 80% dos casos
pode ser induzida por hepatoma, cirrose e compostos quimicos,
principalmente o hexaclorobenzeno.

Hemograma: normal

Urina: Marcante elevacao de uroporfirina. Tragos de coproporfirina.
Relagao uroporfirina/coproporfirina > 7,5.

Fezes: Discreta elevacao de coproporfirina.

Protoporfiria Eritropoiética (PPE)

Resumo: Prevaléncia relativamente comum entre as porfirias. E
autossdmica dominante, causada pela diminuicdo da atividade enzimatica
de ferroquelatose nos eritroblastos, reticuldcitos, hepatécitos e outras
células. Alguns pacientes tém calculos biliares e fotosensibilidade discreta.

Hemograma: Moderado grau de anemia hipocromica.

Urina: Porfirinas nos limites normais.
Fezes: Elevacao de protoporfirinas em pacientes sintomaticos.
Eritrocitos: marcante elevacdao de protoporfirina livre em pacientes

sintomaticos.
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Porfiria Intermitente Aguda (PIA)

Resumo: Prevaléncia relativamente comum. E autossOmica dominante,
causada pela diminuicdo da enzima porfobilinogénio desaminase nos
eritroblastos, hepatdcitos e outras células. O aparecimento dos episddios
agudos ocorre geralmente na idade adulta. Os sintomas mais frequentes
sao: dores abdominais e neuropatias que podem ser precipitadas por
barbituricos, alcool, sulfonamidas, infeccdes, inanicao e certos esterdides.

Hemograma: normal.

Urina: Mudanga de cor com o passar do tempo: normal no inicio, e
vermelha, marrom ou escura pods algumas horas. Marcante elevacao de
porfobilinogénio e discreta elevacdao de &cido delta-amino levulinico.
Coproporfirina e uroporfirina podem estar elevadas.

Fezes: Protoporfirina e coproporfirina geralmente normais.

Outras alteracdes freqglentes: Elevacao do colesterol total e LDL, aumento

de ferro sérico, tolerancia anormal por glicose, e elevagao de T-4 e TBG

sem hipertireoidismo.

Porfiria Variegata (PV)
Resumo: Prevaléncia rara. E autossémica dominante, causada pela
diminuicdo da enzima protoporfirinogénio oxidase. O portador tem
episodios agudos de dores abdominais e sintomas neuropsiquiatricos que
ndao podem ser distinguidos da PIA, porém quase sempre esses sintomas
aparecem por indugao de droga medicamentosa. A pele apresenta
manchas e muita fragilidade quando exposta ao sol.

Hemograma: Normal.

Urina: Marcante elevacdo de acido delta-aminolevulinico e de
porfobilinogénio durante os ataques agudos.
Fezes: Marcante elevacao de protopofirina e coproporfirina em qualquer

fase: durante ataque agudo ou remissao.
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Coproporfiria Hereditaria (CPH)

Resumo: Prevaléncia rara. AutossOmica dominante, causada pela
diminuicdo da enzima coproporfirinogénio oxidase nos gldébulos brancos,
hepatdcitos e outras células. Os episdédios agudos sao muito parecidos ao
da Porfiria Intermitente Aguda. O portador pode ter fotosensibilidade.

Hemograma: normal.

Urina: Marcante elevacao de coproporfirina, que se torna normal na
remissao.
Fezes: Coproporfirina elevada, notadamente durante os episdédios agudos.

Protoporfirina pode estar normal a discretamente elevada.

Observacao importante
Nos eritrécitos, mas nao no plasma, as protoporfirinas podem também
estar elevadas na anemia por deficiéncia de ferro e intoxicacdao pelo
chumbo.

Avaliagao Diferencial

Os testes de deteccao ou quantificacdo podem ser realizados nos

eritrocitos, fezes e urina, conforme representacao abaixo:

Testes Eritrécitos Fezes Urina
Uroporfirina T PEC + PCT / + PEC
Coproporfirina T CPE TCPH/ TPV -
Protoporfirina T PPE + PV / + PPE + PIA
Porfobilinogénio - - + PV
Acido delta-aminolevulinico - - T PV / + CPH

T = marcante elevagdo descriminatoria

+ = elevagao que pode auxiliar na diferenciagao
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Cuidados Basicos Necessarios

Dieta: alimentos ricos em carboidratos podem auxiliar a diminuicao
da dor ou auxiliar na recuperacgao.

Fatores precipitantes: drogas mencionadas, hormonios e
infecgOes.

A dor: extremamente intensa em alguns pacientes. Frequentemente
fora de proporcao aos sinais fisicos. As dores neuropaticas cronicas
se manifestam nas extremidades (mdos e pés), bem como no
sistema digestério.

Convulsdes: é comum na porfiria. E preciso avaliar os
anticonvulsivantes pois os barbitiricos sdao desencadeantes das
crises de porfirias.

Depressao: geralmente acompanha a doenca.

Erupgoes de pele: comum nas porfirias eritropoiéticas, sugere-se o
uso de filtro solar e roupas que evitam o sol na pele.

Identificagcdo: apds confirmacao de diagndstico, sugere-se aos
portadores o uso de uma carteirinha (do mesmo tipo que se usa
para grupos sanguineos), pois muitos médicos e profissionais de
salude desconhecem a doenca. Além disso, algumas drogas sao

contra-indicados para o tratamento da dor.
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