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Diagnostico e tratamento da Porfiria Aguda: relato de caso
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RESUMO

Obijetivo: Reportar o quadro clinico de uma paciente internada no Hospital Regional de Sobradinho
(HRS) com o diagndstico de porfiria intermitente aguda

Relato do caso: Paciente feminina, 28 anos, com queixa de dor abdominal e sintomas neurol6gicos
de inicio agudo, e exames laboratoriais evidenciando hiponatremia grave e transaminases hepaticas
elevadas

Conclusao: Na porfiria intermitente aguda, uma anamnese completa, associada a sinais, sintomas e
exames laboratoriais, permite diagnostico e tratamento mais precoces, evitando assim a evolucédo para
um progndstico muitas vezes desastroso

Palavras-chave: abddémen agudo, hiponatremia, porfiria, acido delta-aminolevulinico e
porfobilinogénio

Diagnosis and treatment of Acute Porphyria: case report

ABSTRACT

Obijective: Report the clinical condition of a patient admitted at the Hospital Regional de Sobradinho
(HRS) with acute intermittent porphyria

Case report: Woman, 28 years old, complaining of abdominal pain and acute neurological symptoms,
in addition to laboratory tests showing severe hyponatremia and elevated transaminase levels
Conclusion: Performing a complete anamnesis, associated with signs, symptoms and laboratory tests,
may allow an earlier diagnosis and treatment in order to prevent the evolving to a poor prognosis
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INTRODUCAO
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As porfirias consistem em deficiéncias enzimaticas na biossintese do grupo heme da cadeia
de hemoglobinal. Sdo patologias incomuns e potencialmente graves se ndo diagnosticadas
precocemente?, podendo ter causa genética ou também adquirida, e o seu diagndstico pode ser dificil
devido a sobreposicéo de sintomas e achados laboratoriais, consistindo em um desafio diagndstico.
O paciente com porfiria pode apresentar dores abdominais, alteracdes hematoldgicas e neuroldgicas®.
O tratamento consiste em uso de medicamentos especificos, quando necessario, controle dos sintomas
e medidas comportamentais para prevenir novas crises*. A porfiria intermitente aguda (PIA) consiste

em uma causa genética, rara e autossdomica dominante de baixa penetranciaz.

OBJETIVO
Relatar o caso clinico, diagnostico e tratamento da porfiria intermitente aguda, sendo ela um

diagnostico diferencial raro de abdémen agudo.

RELATO DO CASO

J.S.D, género feminino, 28 anos, procedente de Sobradinho — Distrito Federal, inicialmente
atendida pela Cirurgia Geral com relato de sincope no dia 28/04/2019, seguida de queda da propria
altura, contusdo craniana e crise convulsiva com liberacdo de esfincter vesical, associados a
alucinacgdes visuais e agressividade ap0s recobrar a consciéncia, segundo relato da acompanhante.
Trés dias antes de procurar atendimento, iniciou quadro de dor em flanco e fossa iliaca direitos, tipo
pontada, sem irradiacdo, associada a constipacdo intestinal hd 01 semana, disuria e dificuldade para
urinar. Referiu ainda febre aferida, mas néo sabia quantificar, além de restricdo caldrica ha cerca de
02 meses. A data da ultima menstruacdo coincidiu com o dia da internacdo. Ao exame fisico,
apresentava distensdo abdominal, hipertimpanismo e dor difusa a palpacdo. Realizou tomografia
computadorizada (TC) de cranio sem alteracbes identificAveis ao método e tomografia
computadorizada de abdémen que mostrou distensdo discreta e difusa de célons, sem evidéncia de
pontos de obstrucdo, sendo descartadas condutas cirargicas. Ultrassonografia transvaginal (USTV)
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ndo mostrou alteragOes significativas. Exames laboratoriais da admisséo evidenciaram transaminase
glutdmico-oxalacética (TGO): 623 U/L, transaminase glutamico-piravica (TGP): 213 U/L, sédio
(Na): 114 mEq/L, sorologias para hepatites B e C: negativas. A paciente persistiu com dor abdominal,
hiponatremia refrataria a reposicao venosa de sddio e crises convulsivas, evoluindo com nistagmo
horizontal ap6s Gltima crise e hipoacusia.

Apo6s uma semana de internacdo, pela coexisténcia de sintomas iniciados no periodo
menstrual, restri¢cdo calorica, alteracdo da dindmica urinéria e auséncia de outras causas organicas ou
externas que justificassem a coexisténcia de sintomas neuroldgicos e abdominais, foi aventada a
hipGtese diagndstica de porfiria. Durante visita familiar, a prima da paciente informou, quando
questionada, casos de porfiria na familia com quadros clinicos semelhantes ao da paciente.

Em uma primeira ocasido, solicitou-se pesquisa do porfobilinogénio urindrio com resultado
positivo. Iniciou-se entdo tratamento com suporte glicémico venoso, 400 mg/dia, além da manutencao
de reposicéo de sédio em bomba de infusdo continua. A paciente apresentou melhora importante dos
sintomas ndo sendo necessario o uso de hematina na ocasido. Recebeu alta para acompanhamento
ambulatorial com a hematologia. Nos exames apds alta, apresentou porfobilinogénio quantitativo
urinario (urina 24 hr): 26,22 mg/24 h (VR: inferior a 2 mg/24 h), acido delta amino levulinico (urina
24 h): 16 mg/g creatinina (VR: até 4.5 mg/g creatinina), coproporfirinas (fezes): positivo (VR:

negativo).

DISCUSSAO

A Porfiria Intermitente Aguda (PIA) é uma doenca autossémica dominante de baixa
penetrancia que ocorre pela deficiéncia parcial de porfobilinogénio desaminase (PBGD), que consiste
na terceira via biossintética do heme®. O heme é importante para a funcio de diversas proteinas,
incluindo hemoglobina e enzimas do citocromo P450 hepético, sendo que, em pacientes com PIA, o

figado ¢ a fonte de superproducéo da via heme, e os sistemas nervoso central, periferico, autonémico



e entérico sdo prejudicados quando esses niveis intermediarios estdo aumentados na circulagdo, o que
sugere neurotoxicidade®

Os sintomas da PIA ocorrem, geralmente, na puberdade surgindo de forma aguda em dias a
semanas, tendo como gatilhos o uso de alcool, tabaco, stress, restri¢do alimentar, infeccGes ou certos
medicamentos (barbitdricos, anticonvulsivasntes, bloqueadores de canais de célcio, antiflngicos,
antibioticos), podendo o paciente apresentar taquicardia, hipertensdo, urina com cor escura, dor
abdominal, nauseas, vomitos e manifestagdes neuroldgicas®.

O exame mais rapido é o qualitativo da urina (teste de Watson-Schwartz), que consiste em
reagir uma amostra fresca de urina com reagentes que alteram a sua cor quando ha a presenca do
porfobilinogénio®,

O diagnostico definitivo consiste no encontro em amostra urinéria de precursores das
porfirinas: &cido delta-aminolevulinico (ALA) e porfobilinogénio (PBG), sendo que esses
precursores podem mudar de cor quando expostos ao sol, de amarelo claro para tons de marrom
escuro?. As concentragbes de ALA (25-100mg/d)! na urina ndo possuem seus niveis tao elevados
quanto do PBG (50-200mg/d)?, e a porfirina fecal pode estar normal ou ligeiramente aumentada®.
Niveis elevados de PBG urinarios sdo altamente sensiveis e especificos para quadros de PIA e
suficientes para se iniciar o tratamento®. Além disso, o teste genético pode confirmar a anormalidade
no gene causador da PIA* A mutacdo no gene da PBG deaminase possui 95% de sensibilidade e
100% de especificidade.

Em relacdo ao tratamento, é indicada a administracdo da hematina na dose de 3-4mg/dia, em
30 minutos, intravenosa, em quadros agudos com necessidade de internacdo hospitalar quando o
paciente apresenta nauseas, vomitos, paresias, convulsdes, psicose, agitagdo ou hiponatremia, com 0
intuito de repor o produto final da via produtora de heme, recuperando a fungéo fisiologica celular,
além de reduzir a producdo excessiva de porfirinas®. Na auséncia de hematina, a reposicdo de glicose
300-400 g/dia deve ser realizada, inibindo os niveis da enzima ALA sintetase e consequentemente a

producdo de metabolicos toxicos da cadeia metabdlica’.



O controle dos sintomas é feito com medicamentos sintomaticos, sempre com precau¢do em
ndo se administrar medicamentos porfirinogénicos, que podem desencadear ou piorar a crise aguda®.
O diagnostico e tratamento precoce podem evitar complicagdes como convulsdes, dores cronicas,
hipertensdo, ansiedade e insOnia, paresia ou paralisia causada pela disfuncdo do neurénio motor,
ocorrendo especialmente em ataques agudos prolongados, que pode levar a faléncia da musculatura

respiratria com necessidade de ventilagdo mecanica invasiva ou até mesmo a morte®.

CONCLUSOES

A porfiria intermitente aguda é ainda muito sub diagnosticada pois, além de rara, se apresenta
com uma gama de sinais e sintomas inespecificos, levando o médico assistente a pensar em outros
provaveis diagnosticos diferenciais de abdémen agudo ou causas neuropaticas e neuropsiquiatricas,
mais comuns em nosso meio. O conhecimento da porfiria pela equipe médica, uma melhor
compreensdo da doenca, aléem de uma boa historia clinica e valorizacdo dos sintomas, podem
contribuir para um diagndstico mais rapido e, consequentemente, a salvar a vida do paciente, ou evitar

sequelas cronicas que possam inviabilizar sua produtividade futura.
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