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HISTORIA CLINICA

Una mujer de 27 afios de edad, sin antecedentes
personales ni familiares de interés, consulté por pre-
sentar lesiones en el dorso de las manos ante minimos
traumatismos desde hacia 1 ano. No referia ingesta de
medicamentos ni presentaba sintomatologia sistémica
asociada.

EXPLORACION FISICA

En la exploracion cutdanea se observaban pequenas
vesiculas de contenido seroso en el dorso de las ma-
nos asi como cicatrices atréficas y quistes de milio
(fig. 1). El resto de la exploracion fue anodina.

EXPLORACIONES COMPLEMENTARIAS

Los estudios complementarios que incluian hema-
timetria, pruebas de funcién hepdtica y renal, serolo-
gia de virus de la hepatitis By C (VHB y VHC), niveles

Fig. 1.—Pequenas vesiculas de contenido seroso, quistes de milio y
cicatrices atroficas en dorso de manos.
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de hierro y de porfirinas en orina y heces, revelaron
los siguientes resultados patolégicos: uroporfirinas
54 wg/24 h (valores normales [VN], hasta 22 ng/24 h),
coproporfirinas 901 wg/24 h (VN hasta 60 pg/24 h),
porfobilinégeno 4,6 mg /24 h (VN hasta 2,0 mg/24 h)
en orina de 24 h, protoporfirinas 72,4 ug/g (VN hasta
8,0 wg/g) y coproporfirinas 44,3 ug/g (VN hasta
5,0 wg/g) en heces. Se realiz6 ademads una biopsia cu-
tanea (figs. 2y 3).

Fig. 2—Ampolla subepidérmica sin infiltrado inflamatorio y con as-
pecto festoneado de las papilas dérmicas.

Fig. 3.—Depdsitos perivasculares con la tincion del PAS.
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DIAGNOSTICO
Porfiria variegata.

HISTOPATOLOGIA

El estudio histopatologico mostré una ampolla sub-
epidérmica con ausencia de infiltrado inflamatorio.
La técnica de PAS revel6 la presencia de anillos hiali-
nos perivasculares.

EVOLUCION

Se inici6 tratamiento con B-carotenos y fotoprotec-
tores, observandose una discreta mejoria de las lesio-
nes cutaneas. Hasta el momento actual la paciente no
ha presentado sintomatologia neurovisceral.

COMENTARIO

La porfiria variegata es una forma rara de porfiria he-
patica aguda que se hereda con caracter autosémico do-
minante. Se debe al déficit enzimdtico de protoporfiri-
noégeno oxidasa (PPOX) cuyo gen se ha localizado en el
cromosoma 1q22-23 y del que hasta la fecha se han des-
crito mas de 80 mutaciones'. L.a mayor prevalencia se re-
coge en Sudafrica (1,/300) y Finlandia (2/100.000).

La mayoria de los individuos que heredan el gen
permanecen asintomaticos (latentes) a lo largo de su
vida, especialmente si evitan los factores precipitantes.
Clinicamente la sintomatologia es variada e incluye
ataques neuroviscerales agudos similares a la porfiria
aguda intermitente (PAI) y lesiones de fotosensibili-
dad cutdnea indistinguibles de la porfiria cutinea tar-
da (PCT)?. Estos sintomas no suelen aparecer hasta la
pubertad. En las mujeres suele manifestarse con sin-
tomas neuroviscerales, mientras que los varones lo
hacen con lesiones cutaneas. S6lo entre el 30y el 45 %
de los pacientes desarrollan lesiones cutdaneas. La fo-
tosensibilidad comienza entre la segunday tercera dé-
cadas. Después de la exposicion solar aparecen ve-
siculas en cara, cuello y dorso de las manos que
pronto se tornan hemorrdagicas. Las ampollas también
aparecen ante pequenos traumatismos debido a la fra-
gilidad cutdnea. La curacién cursa con la formacién
de cicatrices en papel de fumar y quistes de milio. La
cara toma un aspecto curtido con exageracion de los
surcos de la frente, hipertricosis, hiper e hipopigmen-
tacién. Los sintomas neuroviscerales incluyen estados
confusionales, dolor abdominal y neuropatia periféri-
ca. Estos sintomas pueden precipitarse por multiples
factores entre los que se incluyen determinados far-
macos, el embarazo, el ciclo menstrual, el alcohol y la
reduccion en la ingesta de hidratos de carbono?®.

El diagnéstico se apoya en los hallazgos clinicos, el
patrén de excrecion de porfirinas en orina y heces y
en la demostraciéon de un pico de fluorescencia en
plasma a 626 nm mediante espectrofluorimetria®.

Es caracteristica la elevacion de porfobilinégeno
(PFB) y acido aminolevulinico (ALA) en orina duran-
te los ataques, que se mantienen elevados en el 50 %

de los casos. En la orina de individuos asintomaticos
existe una elevacion de las uroporfirinas y de las co-
proporfirinas con predominio de estas tltimas (co-
pro > uro). Del mismo modo en heces existe un in-
cremento de protoporfirinas y coproporfirinas con un
claro predominio de protoporfirinas (proto > copro).

El estudio histopatolégico recuerda a una PCT con
una ampolla subepidérmica y con un escaso infiltrado
inflamatorio. Los vasos de la dermis muestran depésitos
de un material PAS positivo. Con microscopia electréni-
ca se observa una reduplicaciéon de la membrana basal
y un depésito perivascular de un material fibrilar fino®.

Esta entidad plantea diagnéstico diferencial con la
porfiria aguda intermitente (PAI) y la porfiria cuta-
nea tarda (PCT). En la PAI no existen lesiones cuta-
neas ya que los precursores de las porfirinas que se
acumulan (ALA y PBG) no son fotosensibilizantes.
Ademads no hay elevacion de porfirinas en heces.

La PCT no cursa con sintomas neuroviscerales y
el patrén de excrecion de porfirinas en orina es
uro > copro, con valores de PFB normales.

La prevencion de los sintomas neuroviscerales es de
extrema importancia; por ello, los pacientes deben evi-
tar los farmacos y factores precipitantes. Unos niveles de
coproporfirinas en orina superiores a 1.000 nmol/dia
se relacionan con un mayor riesgo de presentar tanto le-
siones cutdneas como sintomas neuroviscerales®.

Respecto al manejo de las lesiones cutdneas se debe
evitar el sol y usar pantallas solares. Las cantaxantinas y
los B-carotenos parecen aportar algin beneficio, aunque
se han descrito casos de retinopatia cristalina por éstos.

Debe realizarse un cribado de los familiares de pri-
mer y segundo grado. La espectrofluorimetria en sue-
ro seria la técnica mas sensible, sobre todo en prepu-
beres en los que la concentracién de porfirinas
fecales no estd elevada. Esta prueba tiene una sensi-
bilidad del 60-100 %, es rapida y barata en contraste
con el analisis de porfirinas en heces, que tiene una
sensibilidad del 35 %. Hoy dia, la mayoria de los estu-
dios se centran en el estudio de posibles mutaciones
del gen cuya sensibilidad es del 100 %.
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