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RESUMO: As porfirias sdo doencas relacionadas a disfun¢dao enzimdtica na biossintese Palavras-
chave:
Porfiria
porfirinas, que sdo proteinas responsaveis pelo transporte de oxigénio na corrente san- Aguda Inter-
mitente.
Sintomas.
ferentes, classificadas de acordo com a origem das porfirinas em excesso, sendo a por- Tratamento.

do grupo heme da cadeia da hemoglobina, levando a um acimulo de precursores - as

guinea - no corpo, sendo tdxicos ao organismo. Essa patologia ocorre em oito tipos di-

firia aguda intermitente (PAI) o tipo mais frequente. Os portadores da doenca podem
ser assintomaticos ou sintomaticos, com sinais e sintomas intermitentes, sendo os prin-
cipais: dor abdominal, nduseas, vOmitos, constipacao ou diarreia, distensao abdominal,
taquicardia, sudorese, tremores, febre, entre outros. No tratamento, que € sintomatico,
utilizam-se farmacos como barbittricos, a rifampicina, o dcido valprdico e os anti-infla-
matdrios ndo hormonais. Além disso, pacientes portadores de PAI precisam ter conhe-
cimento dos fatores desencadeantes das crises porfiricas, evitando-os. Dessa forma, o
presente estudo teve como objetivo relatar um caso de PAl em uma paciente do sexo
feminino, que vem sendo acompanhado, e descrever sua evolu¢do clinica. A paciente em
questdo foi encaminhada ao consultério do hematologista com queixa de dores abdo-
minais, leucopenia, histéria de desconforto epigastrico, cefaléia, vertigens e parestesias
de membros inferiores. Ao exame fisico encontrado timpanismo abdominal, dor a pal-
pacao abdominal e adenomegalia cervical. Foram realizadas varias sorologias e tomo-
grafias, confirmando a presenca de linfonodomegalia cervical, que, apds bidpsia, teve
laudo de adenomegalia reacional. Assim, diante do quadro clinico, chegou-se a suspeita
clinica de porfiria e epilepsia abdominal e, apds exames especificos que confirmou-se a

presenca de porfiria, que vem sendo acompanhada nos ultimos anos.
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INTRODUCAO

As porfirias sdo disturbios metabdlicos herdados ou adquiridos relacionados a disfun¢ao en-
zimatica na biossintese do grupo heme da cadeia da hemoglobina, o que leva a um acimulo de precurso-
res (porfirinas - proteinas responsaveis pelo transporte de oxigénio na corrente sanguinea), que sdo no-
civos ao organismo (FERREIRA; SILVA; COSTA, 2011).

Podemos considerar a existéncia de oito tipos de porfirias (ala desidratase, aguda intermi-
tente, coproporfiria hereditdria, variegata, eritropoética congénita, cutanea tardia, hepatoeritropoética,
protoporfiria eritropoética), que sdo classificadas de acordo com a origem das porfirinas em excesso.
Tanto as porfirias eritropoéticas quanto as hepaticas podem ser agudas, com sintomas neuropsiquiatri-
Cos e viscerais, ou cutdneas, com presenca de fotossensibilidade cutdnea (MIRANDA et al., 2013).

A porfiria aguda intermitente (PAI) é o tipo de porfiria mais frequentemente encontrado du-
rante as crises porfiricas. Esse tipo de porfiria se da pela presenca de um gene defeituoso, herdado de um
dos pais, e cerca de 70% dos portadores desse gene sdo assintomaticos (MIRANDA et al., 2013). Quando
sintomaticos, os pacientes apresentam sinais e sintomas intermitentes, sendo os principais dor abdomi-
nal, nduseas, vomitos, constipagao ou diarreia, distensao abdominal, ileo adinamico, retencao ou inconti-
néncia urindrias, taquicardia, sudorese, tremores, febre, neuropatia periférica, disturbios hidreletroliticos
e psiquidtricos (LOPES et al., 2008).

O fato de existirem pacientes assintomaticos sugere a existéncia de fatores externos relaci-
onados a inducdo de crises porfiricas, como dieta hipocaldrica e pobre em carboidratos, alguns farmacos,
jejum, alteracbes hormonais, tabagismo, alcoolismo, infec¢des intercorrentes, doenca concomitante, ci-
rurgia e estresse psicoldgico (SILVA FILHO, 2019). Dentre os principais farmacos estdo os barbituricos, a
rifampicina, o acido valprdico e os anti-inflamatdrios ndo hormonais. Além disso, podem ainda sofrer in-
fluéncia de alterag¢des hormonais, como a fase lutea do ciclo menstrual feminino, que se enquadra como
um grande desencadeante das crises porfiricas (DINARDO et al., 2010).

Em relacdo ao diagndstico dessa doenga rara, sabe-se que os achados clinicos na anamnese,
a histdria familiar e a elevacdo dos precursores das porfirinas - acido delta aminolevulinico (ALA) e porfo-
bilinogénio (PBG) - na excre¢do urindria sdo essenciais para detectar a PAl (MIRANDA et al., 2013). Assim,
para confirmacdo diagndstica, é necessario a determinagao dos niveis de PBG deaminase eritrocitdria e a
deteccdo da muta¢do da PBG deaminase (DINARDO et al., 2010).

Sendo assim, o tratamento das crises de PAI envolve, além do afastamento do paciente do
fator desencadeante, a interven¢do dos sintomas com medicamentos considerados seguros, suspensao
de medicamentos porfirinogénicos, fornecimento de um aporte elevado de glicose, utilizagdo de hema-

tina ou arginato do heme, de acordo com a gravidade do quadro (LOPES et al., 2008).
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Por fim, pacientes portadores de PAI necessitam ter conhecimento dos fatores desencade-
antes das crises porfiricas, evitando-os. Além disso, devem fazer o uso somente de medicamentos real-
mente necessarios e que nao interfiram com a fisiopatologia da doenca, manter uma dieta adequada,
programa de atividade fisica regular, evitar uso de drogas licitas ou ilicitas, e ter um equilibrio psicoemo-
cional. E, devido aos seus riscos multissistémicos, é necessdrio um acompanhamento multiprofissional
para um melhor progndstico desse paciente (SILVA FILHO, 2019).

Dessa forma, o presente estudo teve como objetivo relatar o caso de uma paciente do sexo

feminino com porfiria aguda intermitente e descrever sua evolugao clinica.

RELATO DO CASO

Paciente do sexo feminino, 12 anos, foi encaminhada ao consultério do hematologista com
queixa de dores abdominais, leucopenia e histdéria de desconforto epigastrico com dor e plenitude epi-
gastrica - em quadro recorrente. Paciente também apresentava cefaleia, vertigens e parestesias de mem-
bros inferiores, além de contar com baixa ingesta de verduras, leguminosas e carnes. Afirmava episddios
de coldria. Estava em uso de norfloxacino por infeccdo do trato urindrio. Histdria - 40 dias antes da con-
sulta - de uma apendicectomia com persisténcia do quadro doloroso abdominal. Ao exame fisico foi per-
cebido timpanismo e dor a palpagao abdominal e foi encontrado adenomegalia cervical.

Foram realizadas varias sorologias, sendo positivo para citomegalovirus IgG+ e IgM-, virus de
Epstein Barr IgG e IgM negativos, Venereal Disease Research Laboratory (VDRL) negativo, toxoplasmose
IgG+ e IgM-. Devido a sorologia e adenomegalia foram realizadas tomografias, que apresentaram resul-
tados normais, exceto pela presenca de linfonodomegalia cervical. Foi realizada bidpsia do linfonodo com
laudo de adenomegalia reacional. Diante do quadro clinico, com sintomas neurolégicos, dor abdominal
recorrente, coliria e a pela idade (adolescéncia), chegou-se a suspeita clinica de porfiria e epilepsia abdo-
minal. Foram feitos exames especificos que confirmaram a presenca de porfiria.

Diante do diagndstico foi realizado o tratamento, que é sintomatico e profildtico da dor ab-
dominal, com mudanga de habitos alimentares, estilo de vida e restricdo a alguns medicamentos que po-
dem levar a crises. O tratamento é entdo feito de acordo com os sintomas usando soro glicosado e anal-
gesia. No seguimento clinico, a paciente apresentou crises eventuais ao longo dos anos, que foram dimi-
nuindo ao longo do crescimento, e se tornaram rara na vida adulta. Atualmente a paciente se encontra
com 32 anos e tem eventuais crises, que sao tratadas baseadas nos sintomas.

O presente estudo foi submetido ao Comité de Etica e Pesquisa - CEP/UnIEVANGELICA se-

guindo a carta circular 166/2018.

DISCUSSAO
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Porfirias sdo disttrbios metabdlicos decorrentes de alteragbes genéticas de cardter autosso-
mico dominante, gerando reducdo dos niveis da enzima porfobilinogénio desaminase (PBG-D), compo-
nente essencial na via hepatica da biossintese do heme de cadeia de hemoglobina (FERREIRA; SILVA;
COSTA, 2011).

A porfiria aguda intermitente é rara, a prevaléncia da doenga, nos Estados Unidos da Amé-
rica, é de até 10 casos por 100.000 habitantes, no entanto, dentre os oito tipos de porfiria, é a mais co-
mum. A PAI é uma doenca incomum em criancas, sendo mais frequente apds a puberdade, em especial
em mulheres, com prevaléncia até quatro vezes maior do que nos homens (DINARDO et al., 2010).

Clinicamente, a PAl manifesta-se principalmente pela dor abdominal intensa, difusa e que
pode ser acompanhada por episddios de ndusea, vomito, constipa¢ao, retencdo urindria, disturbios hi-
droeletroliticos e hiper ou hipotensao. Entre outros sintomas da doenca, encontram-se 0s neuropsiquia-
tricos, como ansiedade, desorienta¢do, confusdo mental, ins6nia, alucinagdes e crise convulsivas, da te-
traparesia flacida, em que ocorre a perda da for¢a muscular e sensibilidade, tanto na musculatura proxi-
mal quanto distal. Outro sinal importante do quadro da doenga € a presenca de coldria, referida como
urina cor de vinho do porto, café ou coca cola, resultado do acimulo de porfobilina, produto oxidado da
enzima PBG (DINARDO et al., 2010).

No caso apresentado, a paciente apresentou sinais e sintomas que incluem: dor abdominal
intensa, cefaléia, vertigens, parestesia em membros inferiores, coldria, além disso, referiu realizacao de
uma cirurgia de apendicectomia 40 dias antes da consulta, com persisténcia da dor no abdome. Contudo,
esses sintomas normalmente sdo considerados inespecificos, dificultando, portanto, o diagndstico da do-
enca, enfatizando, assim, a importancia de elucidar os aspectos clinicos dessa condicdo rara e muitas ve-
zes ndo reconhecida (MIRANDA et al., 2013).

Além de os sintomas serem pouco caracteristicos, também se manifestam de forma bastante
heterogénea, prejudicando a definicdo de um quadro clinico padronizado e aumentando a possibilidade
de erro no diagndstico. A Sindrome de Guillain-Barré, doenca autoimune marcada pela perda da bainha
de mielina dos ax6nios, ¢ um dos principais disturbios a serem sugeridos diante da evolucdao da PAI, de
forma a ser necessdrio o diagndstico diferencial por meio andlise do Liquor (FERREIRA; SILVA; COSTA,
2011). Outro importante diagndstico diferencial a ser realizado é o de abdome agudo, pois é comum ata-
ques de dor abdominal durante uma crise de PAI, geralmente em carater de cdlica em baixo ventre, justi-
ficando a realizacdo de laparotomia inconclusivas nesses pacientes (DINARDO et al., 2010).

A literatura apresenta diversos casos da doenca em que esta foi detectada tardiamente e o
paciente foi submetido a terapias ineficazes, por ndao serem adequadas para tratamento de PAI. Contudo,
0 caso em questdo apresenta um desfecho positivo, apesar de ainda nao existir conduta para corrigir a
deficiéncia de produgao de PBG-D, a paciente foi diagnosticada corretamente ainda jovem e logo teve

acesso as terapias disponiveis. A confirmacdo diagndstica de PAI consiste em determinar os niveis de PBG
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deaminase eritrocitdria, e os tratamentos disponiveis consistem na retirada de fatores desencadeantes
das crises, como fotorestricdo, suspensdo de determinados medicamentos e dieta adequada (DINARDO
et al., 2010).

Ao relacionar o presente estudo com demais literaturas, fica evidente a relevancia que o co-
nhecimento do profissional médico sobre essa doenca tem para a evolu¢ao do quadro do paciente. Desse
modo, enfatiza-se que a presenca de PAI deve ser sempre considerada ante a presenca dos sintomas
referidos neste trabalho, pois o agravo do quadro pode, em alguns pacientes, evoluir rapidamente para

dbito.

CONCLUSAO

ApOs a andlise dos dados da pesquisa, foi observado que a PAI se configura como um distur-
bio metabdlico que resulta em acimulo de precursores no organismo, gerando efeitos téxicos, que sao
responsaveis pela manifestacao clinica da doenca, que se apresenta principalmente na forma de sinto-
mas, como dor abdominal intensa, difusa e que pode ser acompanhada por episddios de ndusea, vomito,
constipacdo, retencao urinaria, distdrbios hidroeletroliticos e hiper ou hipotensao.

Também foi observado que o tratamento para essa doenca é sintomético, e, por isso, paci-
entes portadores de PAI necessitam ter conhecimento dos fatores desencadeantes das crises porfiricas,
evitando-os. Além disso, devem fazer o uso somente de medicamentos realmente necessarios e que ndo
interfiram com a fisiopatologia da doenca, manter uma dieta adequada, programa de atividade fisica re-
gular, evitar uso de drogas licitas ou ilicitas, e ter um equilibrio psicoemocional.

Devido a raridade dessa condicao e aos poucos relatos na literatura, esse relato se configura
como uma maneira de trazer um maior conhecimento a respeito da PAI, do seu diagndstico, tratamento
e manejo clinico tanto para os profissionais da satide como para a popula¢ao em geral, ja que, apesar de

rara, essa doenca acarreta consequéncias sérias para seus portadores, e precisa ser identificada.
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