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Resumen.—Se describe la evolucién a lo largo de nueve afos
de una paciente afectada de porfiria hepatoeritrocitaria, que
presenta clinica y hallazgos analiticos tipicos, junto con una
revision bibliogréfica de la evolucién de otros casos de esta
infrecuente enfermedad.
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INTRODUCCION

La porfiria hepatoeritrocitaria es una entidad
nosologica harto infrecuente, descrita inicialmente
por Gunther en 1967' y en 1969 por Pinol Aguadé?,
cuya evolucion a lo largo de los anos es todavia poco
conocida. Presentamos la evolucién durante 9 anos de
una nina diagnosticada durante primera infancia y se
realiza una revision de casos en la literatura.

DESCRIPCION DEL CASO

Una nina de 10 anos de edad, segunda de cuatro
hermanos, nacida tras embarazo y partos normales,
presento al ano de vida ampollas y erosiones en el
dorso de las manos y la cara, que empeoraban con la
fotoexposicion y curaban dejando cicatriz e
hiperpigmentacién (fig. 1). Al inicio, se acompandé
de varios episodios autorresolutivos de orinas rojas.
Los estudios analiticos practicados revelaron un leve
déficit de hierro sérico (46 mg/dl; normal,
50-150 mg/dl), con niveles muy elevados de
porfirinas en orina y heces (porfirinas totales;
9.935 pg/24 h; uroporfirinas: 7.282 pg/24 h;
coproporfirinas: 2.653 wg/24 h). En eritrocitos se
evidenci6 un descenso marcado (3,88 U) (menor del
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HEPATOERYTHROPOIETIC PORPHYRIA NINE YEARS
LATER: EVOLUTION OF A CASE AND REVIEW
OF THE LITERATURE

Abstract.—The evolution of a patient affected by
hepatoerythropoietic porphyria, who presents with typical
clinical and analytical findings, is described over a nine-year
period. There is also a literature review of the evolution of
other cases of this infrequent pathology.
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10 % de los valores normales) de la actividad de la
urogendescarboxilasa.

Una vez realizado el diagnostico de porfiria hepato-
eritrocitaria, se inici6 tratamiento con dosis bajas de
cloroquina (250 mg/2 veces por semana) y fotoprotec-
cion, tanto con medidas fisicas como con filtros solares.
Pese a esto, las lesiones continuaron apareciendo, aun-
que en menor nimero, con formacién de ampollas 'y
desarrollo de cicatrices, sobre todo en dorso de ma-
nos, dedos y cara, produciéndose deformidad de pre-
dominio nasal. Progresivamente la paciente fue de-
sarrollando hipertricosis malar y frontal muy evidentes
(fig. 2). Analiticamente, se produjo una mejoria par-
cial de los valores de uroy coproporfirinas (octubre de
2002: porfirinas totales, 6.361 wg/24 h; uroporfirinas:
4.874 wg/24 h; coproporfirinas: 1.487 pg/24 h), que
no llegaron a normalizarse en ningin momento; la
anemia inicial se corrigié espontaneamente y no pre-
senta alteraciones del perfil hepatico.

La paciente lleva una vida escolar normal para su
edad y se relaciona con otros ninos de modo
adecuado, excepto en lo que se refiere a las
actividades de la calle, que son limitadas para evitar la
fotoexposicion. Tiene otros tres hermanos, de once,
ocho y un ano de edad, que hasta el momento no han
presentado sintomas.

DISCUSION

Los primeros casos descritos de la porfiria que
posteriormente se denominaria hepatoeritrocitaria
corresponden a Gunther (1967)! y a Pinol Aguadé?
(1969). En 1981, Elder et al® descubrieron la actividad
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Fig. 1.—Lesiones ampollosas y erosivas.

Fig. 2.—Hipertricosis malar.

deficiente de la urogendescarboxilasa en los
pacientes con porfiria hepatoeritrocitaria, la misma
enzima deficitaria que en la porfiria cutdnea tardia,
pero con valores del 10% vy del 30-50 % de los
normales, respectivamente®. En la actualidad se
postula una herencia autosémica recesiva
polimutacional en el brazo corto del cromosoma 1,
con mas de nueve deleciones/mutaciones descritas
para esta entidad®. La sintomatologia es precoz, con
un inicio en la primera infancia con marcada
fotosensibilidad y formacién de ampollas y cicatrices,
asi como hipertricosis, y ocasionalmente presenta
asociacion de eritrodoncia, anemia hemolitica, orinas
rojas y hepatoesplenomegalia; analiticamente se
caracteriza por un aumento de uro y
coproporfirinas®.

Son muy escasos los pacientes de los que se haya
publicado su evolucién en el tiempo. Czarnecki’
publicé en 1980 los resultados del seguimiento de una
serie de 7 pacientes, 5 mujeres y 2 varones, de edades

comprendidas entre los cuatro y los 60 anos de edad;
en todos encontré un inicio de la enfermedad
durante el primer ano de vida, con formaciéon de
eritema, ampollas y cicatrices tras fotoexposicién, que
en ocasiones llegaban a deformar los rasgos faciales
(nariz, orejas) y las manos (flexura parcial,
acortamiento digital), de modo similar a la
esclerodermia. También se acompanaban de
hipertricosis facial infantil y la mayoria de los
pacientes, durante el verano, presentaban episodios
de orinas rojas. Con el tiempo y el predominio
cicatrizal, algunos de estos pacientes presentaban una
mejoria espontdnea de la fotosensibilidad, que no se
acompanaba de una mejora analitica. Asimismo se
senalaba la posibilidad de complicaciones sistémicas
como hepatopatia y alteracion del perfil hepatico y
anemia (moderada y normocrémica) en probable
relacion con un defecto intrinseco de la eritropoyesis.
En cuanto al tratamiento, ni siquiera las medidas
fotoprotectoras parecen ser capaces de controlar la
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enfermedad®. Nuestra paciente, durante estos 9 anos
de seguimiento, ha evolucionado de forma similar
con formacion de cicatrices en areas fotoexpuestas,
hipertricosis facial, afilamiento digital y leve anemia
con valores normales de hierro sérico, pero sin mejora
de la fotosensibilidad ni de los valores de porfirinas.

BIBLIOGRAFIA

1. Gunther W. The porphyrias and erythropoietic
propoporphyria. Aust ] Dermatol 1967;9:23-9.

2. Aguadé JP, Castells A, Indacochea A, Rodes J. A case of
biochemically unclassifiable hepatic porphyria. Br |
Dermatol 1969;81:270-5.

3. Elder GH, Smith SG, Herrero C, Mascar6 JM, Muniesa AM,
Czarnecki DB, et al. Hepatoerythropoietic porphyria: A new
uroporphyrinogen decarboxylase defect or homozygous
form of porphyria cutanea tarda? Lancet 1981;916-9.

Lazaro P, de Salamanca RE, Elder GH, Villaseca ML,
Chinarro S, Jaqueti G. Is hepatoerythropoietic porphyria a
homozigous form of porphyria cutanea tarda? Inheritance
of uroporphyrinogen decarboxylase deficiency in a spanish
family. Br ] Dermatol 1984;110:613-7.

Castano Sudrez E, Zamarro Sanz O, Guerra Tapia A,
Enriquez de Salamanca R. Hepatoerythropoietic porphyria:
relationship with familial porphyria cutanea tarda.
Dermatology 1996;193:332-5.

. Jensen JD, Resnick SD. Porphyria in childhood. Sem

Dermatology 1995;14(n 1):33-9.

Czarnecki DB. Hepatoerythropoietic porphyria. Arch
Dermatol 1980;116:307-11.

Toback AC, Sassa S, Poh-Fitzpatrick MB, Schechter J, Zaider
E, Harber LC, et al. Hepatoerythropoietic porphyria:
clinical, biochemical, and enzymatic studies in a three-
generation family lineage. N Engl ] Med 1987;316:645-50.

488 Actas Dermosifiliogr 2003;94(7):486-8 88



