Porfirias agudas, oy
‘otra gran simuladora de la medicina’.

Cuando simula ser un sindrome de Guillain-Barre. QO

Las porfirias son enfermedades metabdlicas, y en su mayoria hereditarias, causadas
por la alteracion en la actividad de alguna de las enzimas que participan en la biosintesis
del hemo, generando la acumulacion de porfirinas o sus precursores.

En el caso de las porfirias agudas, se elevan los niveles de precursores como el porfobilindgeno
(PBGQG) y el acido delta-aminolevulinico (ALA), que son altamente neurotoxicos y explican

las manifestaciones clinicas de la enfermedad. Se manifiestan por crisis agudas, generalmente
desencadenadas por factores precipitantes como:
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El dolor abdominal, caracteristico de estas crisis, asociado a nauseas, vomitos, constipacion,
taquicardia e hipertension, se debe a la accidn toxica de estos precursores sobre el sistema
nervioso auténomo.

El compromiso de los nervios periféricos puede preceder o acompanar al dolor
abdominal. Se manifiesta inicialmente con sintomas sensitivos —dolor en extremidades,
parestesias o disestesias— V, en las crisis mas severas y prolongadas, puede
evolucionar hacia compromiso motor con debilidad muscular progresiva.

Esta debilidad suele comenzar de manera proximal en miembros superiores

y posteriormente comprometer miembros inferiores y musculatura distal.

El compromiso de pares craneales puede conducir a paralisis bulbar, insuficiencia
respiratoria y muerte.

También es frecuente el hallazgo de hiponatremia secundaria a sindrome de secrecion
inadecuada de hormona antidiurética (SIADH), asi como la coloracion rojiza u oscura de la orina.

Estas manifestaciones clinicas, inespecificas y heterogéneas, con sintomas comunes
a otras enfermedades mas prevalentes, conducen frecuentemente a confusion diagnéstica.
Por este motivo, no resulta exagerado incluirlas entre “las grandes simuladoras” de la medicina.

Uno de los errores diagnosticos posibles es confundir
una crisis de porfiria aguda con el sindrome de Guillain-Barré.

En el sindrome de Guillain-Barré, una polineuropatia inflamatoria aguda, clasicamente
desmielinizante, se observa debilidad muscular progresiva, simetrica, que suele comenzar

en miembros inferiores y seguir un curso ascendente. Puede comprometer tanto musculatura
proximal como distal. La arreflexia es un hallazgo caracteristico.

Paralisis facial y compromiso
orofaringeo (aproximado).

Debilidad severa de los musculos respiratorios
(con requerimiento de asistencia respiratoria mecanica).

Sintomas disautonédmicos (hipertensién, taquicardia, ileo,
retencidn urinaria).

Otros sintomas frecuentes incluyen parestesias en manos y pies, y dolor en espalda
y extremidades. Si bien pueden presentar hiponatremia por SIADH, esta es menos frecuente
que en las crisis de porfiria aguda.

Las caracteristicas clinicas de ambas entidades se solapan. Sin embargo,

el antecedente inmediato de dolor abdominal intenso, el uso previo de un farmaco
porfirinogénico, la ausencia de disociacion albuminocitologica en el liquido
cefalorraquideo, la progresion de la debilidad mas alla de las cuatro semanas

Yy, en algunos casos, la asociacion con crisis convulsivas y leucoencefalopatia
posterior reversible, deben hacer sospechar una crisis de porfiria aguda.

Es de especial interés para médicos clinicos, intensivistas y neurdlogos que, ante la sospecha
desindrome de Guillain-Barré, consideren la crisis de porfiria aguda como diagnéstico
alternativo; y en caso de que existan dudas diagndsticas realizar un test de PBG para descartarla.

Claves para el diagnoéstico diferencial

Caracteristica Porfiria aguda Guillain-Barré
P-4 Dolor abdominal Muy frecuente, intenso Ausente
$F  Tipo de neuropatia Axonal motora Desmielinizante

(en las formas tipicas)

1‘:,1 Inicio de debilidad Frecuentemente proximal Ascendente en Ml
en MS
82 Disociacién Ausente Presente (tardia)

albumino-citoldgica en LCR

© Progresion Puede superar 4 semanas < 4 semanas
#  Sintomas psiquiatricos Frecuentes Raros
4  Convulsiones Puede asociarse Ausente
¥  Leucoencefalopatia posterior Puede asociarse Ausente
reversible
@ Hiponatremia Comun Ocasional
&Y Factor precipitante Farmacos/ayuno Infeccion previa
L Tratamiento Hemina Inmunoglobulina/plasmaféresis
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