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Introducción: Las porfirias son un grupo de enfermedades que afectan el metabolismo del grupo hem y que dan como 

resultado la secreción excesiva de porfirinas y precursores de porfirinas. 

 

Descripción del caso: Mujer de 30 años que presenta molestias gastrointestinales, peristaltismo conservado, blando, 

depresible, dolor difuso, Murphy negativo. No fiebre. Extremidades pulsos conservados, no edemas, atrofia muscular, 

tetraparesia de predominio proximal. Mialgias generalizadas. 

 

Estrategia practica de actuación: En analítica hiponatremia, radiografía de tórax normal, eco de abdomen normal, TAC 

abdominal sin relevancia, RMN craneal sin alteraciones destacables. Se pide estudio de porfirinas donde se confirma 

resultado de brote agudo de porfiria aguda. La porfiria aguda intermitente presenta una secuencia de eventos en el ataque 

que generalmente es dolor abdominal, síntomas psiquiátricos y neuropatías periféricas principalmente neuropatías motoras. 

Es el resultado de una combinación de un defecto enzimático de origen genético y de causas adquiridas que hacen que solo 

unos pocos pacientes con el defecto genético se hagan sintomáticos. 
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