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MSD en colaboracion con la Sociedad de Aparato digestivo
de Ia Region de Murcia tienen el placer de invitarle al

| CURSO DE ACTUALIZACION EN
HEPATOLOGIA DE LA REGION DE MURCIA

20 abril , 25 mayo y 22 de junio de 2018
16.00h Marla Center Murcia
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GENES

Lampara de Wood

TEST DE HOESCH

Reactivo de Ehrlich
1g de 4-dimetilamine-benzaldehido
42 e de Acido acetico 100%
3 cc de Acido perclorico 70%
#  Mezelar bien hasta la disolucion v conservar en frascos de
color topacio de 10 ce a. 4°C protegidos de 1a Inz
» Estabilidad de ? meses.
# Desechar en cada uso el frasco empleado debido a la
oxidacion del reactivo por el oxigeno del aire.
Realizacion de la prueba,
Poner en un tubo de ensayo 2 ce de Reactivo de Ehrlich y anadir 2
gotas de 1a orina problema procedente de una miceion casual
En caso de test positivo, se produce una coloracion rosada en la
solucion resultante analizada.
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Table 2. Biochemical characteristics of the acute porphyrias in the urine

Porphyria type d-aminolevulinic acid Porphobilinogen  Uroparphyrin - Coproperphyrin
Variagate porphyria + o +H+ +H10++ +H+ ++H
Hereditary coproporphyria Normal (o ++ Normal o ++ + ++
Acute intermittent porphyria o H+ H 10+ HHt T
ALA-D deficiency-porphyria ++ Normal + +

+ = slightly incrensed; +4 = increased: +44+ = highly increased |1 ]

Table 3. Biochemical charactenistics of the acule porphyrias in the feces

Porphyria type Uroporphyrin Coproporphyrin Protoporphyrin
Variegate pomphyria Normal ++H +H
Hereditary copraporphyria ++ —t Normal to +
Acute intermittent porphyria Normal to + Normal to + Normal to 4
ALA-D deficiency-porphyria Normal + +

+ = slightly Increased, ++ = increased: +++ = highly increased [1]
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PAI

Porfiria aguda mads frecuente en el mundo = excepto Chile y
Sudafrica

Autosdmica dominante > Déficit de Porfobilindgeno

deaminasa (PBGD)
Generalmente se manifiesta después de la pubertad

Mujeres ~ hombres, rara en nifios

DIAGNOSTICO:

v N ALA (orina) = 25-100 mg/dia (120 veces)
v A PBG (orina) & 50 -200 mg/dia (™ 50-100 veces) L. Confirman
v b PBGD (“ 50% actividad en globulos rojos) > PAIL B

Test Watson-Schwartz = screening de PBG en orina
Test de Mauzerall y Granick = cuantitativo

Estudio DNA - ideal para establecer portadores de gen PAT
- deteccién de mutaciones PBGD (5=95%, E=100%)



CLINICA

Sintomas ¥ signos que pueden acontecer en un ataque de porfiria agnda

(segin orden de frecuencia y gravedad)

Delor abdominal célico
Nauseas v vomdtos

Dharrea

Estrefiimiento

Taguicardia

Hipertension arterial
Hiponatremia

Deleor muscular v de espalda
Parestesias

Disestesias

Neuropatia periférica motora v sensitiva (para v tetraparesia)
Paralisis

Encefalopatia

Crisis Convulsivas

Psicosis

Paralisis y depresion respiratoria
Coma

MMuerte

Drogas
Ingesta OH
Tabaco

WIngesta calérica
Infecciones
Stress
Hormonas
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PCT

@ Porfiria mas frecuente en el mundo

® Autosomica dominante - déficit de uroporfirinogeno

decarboxilasa (UROD)

® Variante esporddica (adquirida) o PCT L [ DESENCADENANTES

4 Drogas )
Ingesta OH
Estrogenos

HD en pacientes IRC

VHC y VIH
Fe
Hemocromatosis A




Table 1. Classification of the acute and non-acute porphyrias highlighting important aspects of each variant

Acute porphyrias Gene name and locus MMode of inheritance Important aspects

Acute intermittent porphyria

Porphobilinogen deaminase: Autosomal dominant Maost commaon acute porphyria in the warld;
W 24.2 Lin sy

Varegate porphynia Protoporphyrninogen oxidase;  Autosomal dominant Founder mutations identified 1n South Alrca
1922-23 and Chile; skin symptoms can ocour
Hereditary coproporphyria Coproporphyrinogen oxidase;  Autosomal dominant Rare: skin symptoms can occur
3gl2
ALA-D deficiency porphyria  ALA dehydratase; 9g34 Autosomal recessive Very rare (< 10 cases in the world reported)
Non-acute porphyrias Gene name and locus Mode of inheritance Important aspeets

Porphyria cutanea tarda

Uraporphyrinogen Autosomal dominant Mast frequent type of porphyria worldwide;
. i - . = . | P e . PR o

Erythropoietic protoporphyria  Ferrochelatase; 18q21.3 Autosomal dominant In approximately 55 of the cases severe liver
disease can occur; recessive inheritance has
been reported

Congenital erythropoistic Uraporphyrinogen 111 Autosomal recessive Wery severe clinical course; mutilations;

porphyria synihaze ; hemaolytic anemia; porphyrin deposition in
10g25.3-q26.3 bones and teeth

Hepatoerythropoietic Uraporphyrinogen Antosomal recessive Homorygons variant of porphyria cutanea

porphyria decarboxylase ; 1p34 tarda; highly increased photosensitivity




TRATAMIENTO

Frevemnciom

Mamnejo terapautico de las porfirias agudas. Opciones de tratamiento

Soporte

alcohol. tabaco. ayuno, v dietas hipocaldricas.
Llevas dispositivos o tangetas de alerta

Imterruamnmpasr drogas porfinnogenicas

Tratamiento especifico
Reduncir o detener la sintesis de HEMNIOY

Hipomatremda % aviano

Hemina {4 mg/ K g3 -4 dias comnsscutivos])

MMantener la ingesta de fIhuvados » calorias

Casos leves: dextrosa al 5-1 0% o ghicosado
{shacosa 200 =/ dia)_

Hiponatremnia sewvera: suero fAsioldgico hipertomico
F2% (500 manmolT ). cormresir meenos de 12 owreolldia

Tratamientoe de los sintoimas

Ve T eI e rr Gt

IDolor ab-dormminal

Orpiaceos (meeperidinag . mmorfina), A S5
dihidrocodeina ¥ paracetammol

Wommitos v sedacicn

Clompromazina v ondansetsoan

Estrefidmasnito

L acmiloc=a

Hipertension v tagquuucardia

Betablogueantes (propanolol, atenolol, labetalol).

Adteracicon del esfinter wrinario

Sondaje tretral.

Arritrmias

Betablogueantes . Waloras TIWCL

WernroIaaiia prerifErTod oo rT & SEnsTiTeea

Programa de rehabilitacidon preco=

Drolor en extremddades,. espalda o amibos

Opiaceos

Debilidad myascular

Fisioterapia preco=z

Paralisis de mmmisculatara respiratoria

AWigilancia en Cudados mmtensivos. wWentilaciSom
IMEcArnica Ssi precisa

Paralisis bulbar (disastria disfomnia, disfazia)

FPésinmo prondostico: TUTCL, scomnda nasogastrica,
aspiraciones., ventilacidn, etc.

Afectaction e STsremra Wermdoeso Cerferal

Imsommnaa W oansiedad

L orazspana

Adncinaciomes

Clonmpromazina

Deterioro de nvel de conciencia

Wigilamcia en TICT

Convulsiones

Segonimuento en TICT, comreccicmn de Ia
hiponatremnia . diazepany {10 mg 1w wna wes solo)
clonazepamn sulfato de magnesic, gabapentina o
clonazepam para tratamiento prolonsado

Atagues reciarentes de presentacion graves o Sraves

Mala calidad de wvida wvalorar trasplante hepatico




MEDIC AMNMEMNTOS PIRO?

Aondrdagenos

Earbitvaricos

Aantibioticos: ermtromacina . acrdo
pipemidico, cloranfenicol, clindamicina.

ketoconazol. tmmetroprim-sulfametoxazol |
rifampicina_ isoniacida

Aontiaryritmmicos. amnuodarona, flecammnada
propafenona. gquimaidina

Antiepilépticos: carbamasepina,
oxcarbazepina. prinudona. valproato.,
femitoina, diazepamm

Estraogenos vV Progestagenos
Frogotaminicos v derivados
Inhibidores de WL ACr, Sertralimna
Hidantoinas

Paracetamol en infusidgm iwv
COuinina v derivados

Sulfamidas

Cardiovascular: simmwastatina.
espironolactona. repaglinida proglitazona.,
mifedipino, alfa metildopa

Pentoxifilina, clopidogrel
Tramadol
Terbinatina

Suummnatriptan

MNMEDICAMNEMNTOS AT

Agminoacidos

LWL

Beaetablogueantes
Glucocorticoirdes

Penicilinas v acido clavulanico
MAocenocurmnarol ., Wartfarmna

I goxina

Heparina sodica % heparinas de bajo peso
molecular (FHAB PN

Hormonas tiroideas

Hormonas peptidicas
Inmunoglobulinas

Insulinas

Interferones

Analogos de LETRTEL

Paracetamol wia oral

Productos de contraste

Aacunas (precauvucion fiebre amarilla)
STitarnninas

Hierro oral

Toxina boftulinica

Anestesia local: adrenalina,. bupiwvacaina

Haloperidol






Cuadro 1. Tipo, epidemioclogia yw clinica de la porfirias agudas

Tipo de

heremciaZenmn
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1124 1-
g2 2
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Imcidemncia

051 por 100 OO0

=T a AFF informea
de casos familiares
em hinrcia.

1 caso por 300 en
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rara en ] resto del
f et REa T Pt
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e Mhviallorca.
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JiEnho Corl ataoimes
asmudos
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Cutamess oike
ireclvsrern eritenmea,
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eV O CIEE R eE
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SAntosdinica Adeficit de AT S Extremadarmsernte Se ha descrito em neurolésicos
recesiwa deshidratada rara {(meernaos ode 10 edades de sirmilares @ 1la PAT
Sq34 (BPAT A0 casos publicados]). presentacicn CUrsco en atacgiies:

termngorams 5
tardia. e
mayrores e S0
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DE FPORFIRIL.AS

LATTA OF ANDSLLER Agosto 2017
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www.juntadeandalucia.es/salud/export/.../guias_asistenciales/guia_porfirias.pdf



