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Porfirias y su impacto en la calidad de vida del paciente.

Porphyrias and its impact on the patient’s quality of life.

Valeria Gómez-Gil1,a

RESUMEN
Las porfirias son enfermedades hereditarias causadas por mutaciones en los genes que 
codifican las enzimas responsables de sintetizar el grupo hemo. Estas alteraciones genéticas 
provocan trastornos metabólicos que se manifiestan con síntomas neuroviscerales y lesiones 
cutáneas. Los pacientes con porfiria pueden experimentar episodios intermitentes de dolor 
intenso, síntomas gastrointestinales, psiquiátricos y neurológicos. En casos de porfirias 
cutáneas, se presentan lesiones en la piel que impiden la exposición a la luz solar. Estas 
complicaciones pueden afectar significativamente la calidad de vida de los pacientes, ya 
que muchos de ellos se ven obligados a evitar la luz solar y, en algunos casos, a permanecer 
en hospitales. 
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ABSTRACT
Porphyrias are inherited diseases caused by mutations in the genes encoding the enzymes 
responsible for synthesizing the heme group. These genetic alterations cause metabolic 
disorders that manifest with neurovisceral symptoms and skin lesions. Patients with 
porphyria may experience intermittent episodes of severe pain, gastrointestinal, psychiatric 
and neurological symptoms. In cases of cutaneous porphyrias, skin lesions occur that 
prevent exposure to sunlight. These complications can significantly affect the quality of 
life of patients, as many of them are forced to avoid sunlight and, in some cases, to stay 
in hospitals.
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INTRODUCCIÓN

Las porfirias son enfermedades metabólicas causadas por muta-
ciones en los genes que codifican las enzimas involucradas en la 
síntesis del grupo hemo, estas alteraciones genéticas llevan a la 
acumulación de compuestos intermedios en el organismo, gene-
rando clínicamente síntomas neuroviscerales agudos, lesiones 
cutáneas o ambos.1,2 Además, pueden afectar la función hepática 
y gastrointestinal.2 A su vez, estas se clasifican en hepáticas o 
eritropoyéticas, dependiendo del compuesto que se produce en 
exceso, ya sea el ácido δ-aminolevulínico (ALA), porfobilinógeno 
(PBG), entre otras porfirinas, por otra parte también se pueden 
clasificar en otras de acuerdo al sitio de depósito.2 

Aproximadamente una o dos personas por cada 100.000 habitantes 
en el mundo sufren de una porfiria aguda.3 Se estima que en Esta-
dos Unidos la prevalencia es de 1 por cada 5.000 personas. No se 
sabe exactamente cuántos pacientes sufren de esta enfermedad en 
Colombia, pero para una población de 45 millones de habitantes 
sería esperable que entre 450 y 900 personas estuvieran afectadas. 
La porfiria intermitente aguda es la más prevalente, y es además 
el único tipo que se ha reportado en Colombia.3

En conjunto, las porfirias continúan siendo de difícil diagnóstico, 
pero una vez que se sospecha su existencia, es crucial realizar 
un diagnóstico precoz a través de la medición de los metabolitos 
bioquímicos que se acumulan en la sangre, la orina o las heces, 
lo que permitiría iniciar un tratamiento específico lo antes posible 
para así evitar complicaciones a largo plazo.2

 
GENERALIDADES

El hemo es esencial para la homeostasis del cuerpo humano y 
funciona como grupo prostético de numerosas hemoproteínas. 
Estas incluyen la hemoglobina, mioglobina, los citocromos res-
piratorios, los citocromos P450 (CYPs), la catalasa, peroxidasa, 
triptófano pirrolasa y óxido nítrico sintasa.4

La mayor producción diaria de hemo proviene de la médula ósea, 
lo que satisface las necesidades de hemoglobinización de los 
glóbulos rojos. Por otro lado, el hemo sintetizado en el hígado 
es necesario principalmente para los CYP, que se localizan en el 
retículo endoplásmico. Los CYPs oxidan una gran variedad de 
sustancias químicas, como fármacos, carcinógenos ambientales, 
esteroides endógenos, vitaminas, ácidos grasos y prostaglandinas.4 

La biosíntesis del hemo en las células eucariotas implica ocho 
pasos enzimáticos que se llevan a cabo en dos lugares diferentes, 
siendo el primer y los tres últimos pasos realizados en la mito-
condria, mientras que los cuatro pasos intermedios se realizan 
en el citosol. Los defectos en cualquiera de los pasos pueden dar 
lugar a un trastorno porfírico, estos se pueden clasificar según su 

naturaleza, ya sea eritropoyética o hepática, así como por la pre-
sencia de manifestaciones neurológicas o fenotipos fototóxicos, 
y en algunos casos, ambas (Tabla 1).4,5

Cuando hay defectos en los pasos 4, 5 y 8 en la vía de la biosín-
tesis del hemo se dan las porfirias cutáneas, que se caracterizan 
por fenotipos fototóxicos, las cuales son PCT, PEC, HEP y PPE. 
Cuando ocurre anomalías en los pasos 2, 3, 6 y 7 se dan las llama-
das porfirias agudas, las cuales son distinguidas por sus síntomas 
neuroviscerales, entre estas están la AIP, HCP y VP, siendo estas 
dos últimas mixtas, ya que también poseen manifestaciones 
dermatológicas.4 

CARACTERÍSTICAS CLÍNICAS

Porfirias agudas

La porfiria aguda intermitente (AIP) es la porfiria aguda más 
prevalente y se hereda de forma autosómica dominante. Clíni-
camente, se caracteriza por presentar ataques agudos, los cuales 
suelen manifestarse con mayor frecuencia después de la pubertad, 
siendo poco común su presentación en la infancia. Los ataques 
agudos de AIP se presentan con un cuadro clínico de dolor abdo-
minal severo, siendo este su síntoma más significativo, que a vez 
se acompañan de náuseas, vómitos, desórdenes en la motilidad 
intestinal, dolor muscular, taquicardia, desequilibrio electrolítico 
e incluso manifestaciones psiquiátricas.2,6,8-13 Es de vital impor-
tancia identificar esta enfermedad, ya que los pacientes pueden 
desarrollar complicaciones potencialmente mortales, como es la 
depresión respiratoria; así mismo, la AIP puede estar asociada 
con patologías secundarias como cáncer de hígado, hipertensión 
e insuficiencia renal.14-16

Porfirias cutáneas

La porfiria eritropoyética congénita (PEC), también conocida 
como enfermedad de Gunther, es un trastorno autosómico recesivo 
que se manifiesta clínicamente por la sensibilidad cutánea a la luz 
solar. Esta fotosensibilidad se observa a través de la formación 
de ampollas en la epidermis de las manos y el rostro, así como la 
presencia de lesiones vesiculares bullosas con alto contenido de 
porfirina. Además, la piel puede mostrar áreas hipo e hiperpigmen-
tadas, al igual que un aumento en la cantidad de vello, conocido 
como hipertricosis, especialmente en zonas como el rostro y las 
extremidades.17 Estos síntomas pueden causar complicaciones 
adicionales, como infecciones secundarias recurrentes, cicatrices, 
deformidades cutáneas, y afectar los rasgos faciales en zonas 
expuestas al sol, como los párpados, la nariz y las orejas.

En la PEC, los pacientes también presentar anormalidades hema-
tológicas, como la anisocitosis, poiquilocitosis y reticulocitosis. 
Clínicamente, se manifiestan con esplenomegalia, en respuesta 
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al aumento de eritrocitos anormales, lo que conduce al desarrollo 
de anemia, leucopenia y trombocitopenia.18-20 Aunque es poco 
común, el depósito de porfirina puede provocar enfermedades 
oculares, tales como úlceras, necrosis escleral, blefaritis sebo-
rreica, queratoconjuntivitis y ectropión, lo que podría resultar en 
la formación de cicatrices corneales o incluso ceguera. Además, 
las porfirinas también pueden depositarse en los dientes, lo que 
produce un color marrón rojizo denominado eritrodoncia.21 Ra-
ramente, los pacientes pueden presentar depósito de porfirina en 
huesos, lo que puede causar alteraciones óseas como la osteopenia, 
debido a la desmineralización.22,23

La porfiria cutánea tardía (PCT) es una enfermedad autosómica 
dominante y la porfiria más común a nivel global.24 Clínicamente, 
se caracteriza por presentar fotosensibilidad en áreas expuestas 
al sol, lo que se manifiesta con la presencia de lesiones cutáneas 
ampollosas como quistes, vesículas, bulas, erosiones y costras. 
Estos signos clínicos son más prevalentes en el dorso de las manos, 
aunque también pueden encontrarse en el antebrazo, el rostro, 
las piernas y los pies. Además la enfermedad puede provocar 
hipertricosis facial con hiperpigmentación y prurito, dando lugar 
a que las zonas expuestas al sol creen cicatrices y calcificaciones, 
lo que puede llevar a complicaciones como la esclerosis sistémica 
y la atrofia cutánea.16

La porfiria eritropoyética hereditaria (HEP) es una variante de 
la PCT. Su mecanismo de herencia es autosómico y recesivo. Es 
una condición poco frecuente que generalmente comienza en la 
infancia, manifestándose principalmente a través de problemas 
cutáneos como la hipertricosis, lesiones cutáneas ampollosas y 
erosiones en áreas expuestas al sol, las cuales pueden resultar en 
cicatrices atróficas.25,26

La protoporfiria eritropoyética (PPE) es una enfermedad auto-
sómica recesiva que se manifiesta clínicamente por síntomas 
cutáneos dolorosos. Estos suelen comenzar en la niñez, tras las 

primeras exposiciones al sol. Los síntomas iniciales que expe-
rimenta el paciente son escozor  y ardor en las zonas expuestas. 
Si la exposición al sol es recurrente, pueden aparecer eritema y 
edema, junto con petequias en algunos casos. Las áreas que con 
mayor frecuencia se afectan son el rostro y el dorso de las manos. 
Los pacientes también pueden tener vesículas,  lesiones bullosas 
e hiperqueratosis. En esta porfiria se acumula la protoporfirina 
y al ser una molécula lipofílica que se excreta en el hígado, los 
pacientes tienen mayor riesgo de presentar colelitiasis con epi-
sodios obstructivos, incluso enfermedad hepática crónica que 
podría evolucionar a una rápida insuficiencia hepática aguda.27,28

Porfirias mixtas

Las siguientes porfirias son mixtas, ya que se caracterizan por 
presentar hallazgos clínicos cutáneos y neuroviscerales.

La coproporfiria hereditaria (HCP) es una enfermedad autosómica 
dominante que se caracteriza por la presencia de lesiones bullosas 
en la piel acompañada de fotosensibilidad.6 Los ataques agudos 
de esta enfermedad suelen manifestarse con dolor abdominal, 
náuseas, vómitos y lumbalgia. Si no se tratan estos ataques, pueden 
desarrollar una neuropatía motora, que se presenta inicialmente 
con debilidad proximal en brazos y piernas, que luego progresa 
a zonas distales, como manos y pies. Algunos pacientes pueden 
experimentar depresión respiratoria debido a la pérdida de iner-
vación del diafragma y los músculos de la respiración.7,29-31

La porfiria variegata (VP) es una enfermedad autosómica domi-
nante que se manifiesta clínicamente con lesiones ampollosas en 
la piel, hiperpigmentación e hipertricosis, especialmente en el 
rostro y las manos. Los síntomas neuroviscerales incluyen dolor 
abdominal, estreñimiento, lumbalgia, hiponatremia, convulsiones 
y una neuropatía motora que causa debilidad muscular progresiva, 
llegando a la cuadriparesia y la parálisis respiratoria. También 
pueden observarse alteraciones psiquiátricas como la ansiedad.32

Tabla 1 Tipos de porfirias y sus clasificaciones.
Porfiria Origen Patrón hereditario

PEC Eritropoyético Autosómico recesivo
PPE Eritropoyético Autosómico recesivo
PCT Hepático Autosómico dominante
AIP Hepático Autosómico dominante
HCP Hepático Autosómico dominante
VP Hepático Autosómico dominante
HEP Hepático y eritropoyético Autosómico dominante y recesivo
PEC=Porfiria eritropoyética congénita; PPE=Protoporfiria eritropoyética; PCT=Porfiria cutánea tardía; AIP=Porfiria aguda intermi-
tente; HCP=Coproporfiria hereditaria; VP=Porfiria varigata; HEP=Porfiria eritropoyética hereditaria.
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Diagnóstico

El diagnóstico de las porfirias se realiza de acuerdo con su pre-
sentación clínica, ya sea aguda, cutánea o mixta. Para lograr un 
diagnóstico preciso se requiere la medición de marcadores bio-
químicos de la vía de la biosíntesis del grupo hemo.

En la AIP, una evaluación clínica exhaustiva es importante, ya qué 
es la única porfiria que se manifiesta sin rasgos clínicos cutáneos, 
lo que representa un verdadero desafío para su diagnóstico. En 
esta enfermedad, se realiza una cuantificación de dos precursores 
hemáticos: ALA y PBG, los cuales suelen aumentar de 10 a 20 
veces el límite superior de referencia en la orina.6,11-13,36-50

En la PCT se observa un aumento de dos precursores bioquími-
cos del grupo hemo: uroporfirinógeno (URO) I y II en sangre y 
orina. No obstante, el diagnóstico de esta enfermedad no requiere 
estudios histopatológicos, pero si se realiza una biopsia de las 
lesiones cutáneas se podrá revelar la presencia de los cuerpos 
oruga, que son característicos de la PCT. Estos cuerpos muestran 
glóbulos eosinofílicos lineales y dan positivo al reactivo de ácido 
periódico de Schiff (PAS).24,25

En la PEC, el diagnóstico se realiza de manera temprana, es 
decir, puede llevarse a cabo durante la infancia, ya que se trata 
de una porfiria que se manifiesta clínicamente por sus síntomas 
dermatológicos, hematológicos, oculares y óseos. Al igual que 
en otras porfirias, el diagnóstico se realiza mediante la medición 
de marcadores bioquímicos, en los que se observa un aumento 
de la URO I y coproporfirina I (COPRO) en la orina, el líquido 
amniótico y las heces.21

En la HEP, es relevante la presencia de niveles elevados de URO 
en la orina, pero existen otros biomarcadores que respaldan el 
diagnóstico, como el aumento en los niveles de heptacarboxyl en 
la orina y de isocoproporfirinas en la materia fecal.26,47

En la PPE, la fotosensibilidad con la reacción inflamatoria do-
lorosa sin ampollas, es la base clínica para el diagnóstico. La 
demostración de niveles elevados de protoporfirina libre en plasma 
y heces es indicativa de la enfermedad.28

La HCP, al ser una porfiria mixta va a poseer manifestaciones 
clínicas cutáneas fotosensibles y neuroviscerales, por lo que la 
clínica resulta de gran utilidad para guiarnos en su diagnóstico. 
Sin embargo, para confirmarlo se debe realizar la medición del 
biomarcador COPRO, en donde hay un aumento de sus niveles 
en la orina y en las heces.33

La clínica de la VP es fundamental para guiar el diagnóstico, 
ya que, al igual que la HCP, se trata de una porfiria mixta. Para 
precisarlo se debe realizar la medición de PBG en la orina y CO-

PRO y protoporfirina en las heces, en donde estarán elevadas.32

Tratamiento

El tratamiento de las porfirias se establece de acuerdo a su pre-
sentación clínica, es decir, dependerá de si es una porfiria aguda, 
cutánea o mixta; sin embargo, este se basa en el manejo de los 
síntomas, ya que la terapia génica aún se encuentra en estudio.

En todas porfirias es indispensable tratar el aumento de las porfiri-
nas, por lo que se ha implementado el uso de la hidroxicloroquina 
a dosis bajas, ya que esta actúa movilizando las porfirinas del 
compartimento intracelular al medio extracelular para así facilitar 
su excreción urinaria.26,27

En las porfirias agudas es esencial un control exhaustivo de los 
pacientes, ya que sus complicaciones pueden ser fatales. En estos 
casos se debe administrar suplementos nutricionales, como la 
glucosa en cargas de 300 g vía intravenosa, debido a la presencia 
de náuseas, vómitos y trastornos de la motilidad. Los pacientes 
pueden desarrollar hiponatremia grave, por lo que se debe ad-
ministrar sodio y controlar sus niveles séricos con frecuencia; la 
taquicardia y/o hipertensión arterial sistémica pueden ser tratadas 
con beta bloqueadores adrenérgicos como el propanolol en dosis 
diarias de 40-240 mg. Otro punto a considerar es el manejo de 
la analgesia, por lo que la administración parenteral de morfina 
de 3-12 mg/dosis puede reducir significativamente los síntomas. 
Los pacientes pueden manifestar síntomas psiquiátricos como 
la ansiedad, por ende la administración de clorpromazina 10-15 
mg/dosis puede ser útil; así mismo, si los ataques de la porfiria se 
acompañan de convulsiones, se debe tratar con benzodiacepinas.33

En las porfirias cutáneas por sus síntomas fotosensibles se reco-
mienda evitar la exposición al sol con ropa protectora, gafas de sol 
y filtros en las ventanas del auto y de la casa. En estos pacientes se 
debe prescribir el uso de antibióticos tópicos como profilaxis para 
las infecciones bacterianas. En algunas porfirias cutáneas, como 
la PEC es necesario realizar transfusiones frecuentemente debido 
a la presencia de anemia hemolítica, y a su vez la suplementación 
con vitamina D, a causa del desarrollo de la osteopenia.21

 
Pronóstico y calidad de vida

El pronóstico y la calidad de vida de los pacientes que sufren de 
porfiria cutánea consiste en ajustar su vida diaria para reducir la 
exposición a la luz tanto como sea posible, lo que en algunos casos 
incluye elegir una profesión que permita trabajar durante la noche, 
lo cual conlleva a una vida familiar y social restringida por lo que 
la calidad de vida del paciente suele disminuir considerablemente. 

Cuando la porfiria cutánea no es tratada, los pacientes pueden 
presentar pérdida de su epidermis en varias zonas del cuerpo, 
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principalmente en las manos y el rostro, lo que puede tener un 
impacto negativo significativo en su bienestar psiquiátrico y en 
su estado funcional con respecto al día a día y la capacidad de 
desarrollar relaciones interpersonales.

Los pacientes con porfiria aguda pueden presentar complicaciones 
graves, lo que da a lugar a que sean trasladados a centros asis-
tenciales frecuentemente, dando lugar a que su vida se encuentre 
restringida por su condición de salud.

CONCLUSIÓN

Las porfirias son un grupo de trastornos metabólicos heredita-
rios que impactan significativamente la calidad de vida de los 
pacientes, es por eso que en este artículo se abordó las manifes-
taciones clínicas que con mayor frecuencia poseen los pacientes 
con porfiria. Los síntomas más relevantes fueron los cutáneos, 
por lo que el desarrollo social del paciente va a estar gravemente 
afectado, y es así, como el diagnóstico precoz y el tratamiento 
sintomatológico temprano es indispensable para garantizar que 
la calidad de vida del paciente no empeore drásticamente y a su 
vez su pronóstico de vida sea prolongado.
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