SALUD

Porfiria Hepatica Aguda
Comprendiendo una enfermedad genética rara

a Porfiria Aguda Hepatica

(PAH), un subgrupo den-

tro de la porfiria, es una

familia de enfermedades

genéticas raras que afec-
tan a un pequefio nimero de per-
sonas en todo el mundo. Aunque
poco comunes, estas condiciones
pueden tener consecuencias gra-
ves para la salud de quienes las
padecen. En este articulo, explo-
raremos los aspectos clave de la
PAH, desde sus sintomas hasta su
diagndstico y su impacto en la ca-
lidad de vida.

éQué es la Porfiria Aguda
Hepatica?

La PAH es un trastorno heredi-
tario que afecta la produccién de
hemo, una molécula esencial para
la formacién de la hemoglobina
en la sangre. La hemoglobina es
crucial para el transporte de oxi-
geno desde los pulmones hasta los
tejidos del cuerpo. En la PAH, se
producen acumulaciones toxicas
de precursores intermediarios,
como el dcido aminolevulinico
(ALA) y el porfobilinédgeno (PBG),
debido a deficiencias enzimdticas
en la via de sintesis del grupo
hemo. La mayoria de los casos se
dan en mujeres en edad fértil y la
mayor parte de los episodios agu-
dos de Porfiria Hepatica tienen
lugar entre los 14 y los 45 afios.

Sintomas y Ataques Mortales
Los sintomas de la PAH pue-
den variar, pero los ataques agu-
dos son especialmente preocu-
pantes. Estos ataques pueden ser
impredecibles y potencialmente
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mortales. Los pacientes pueden
experimentar dolor abdominal in-
tenso y difuso durante un ataque.
Ademas, la acumulacién crénica
de precursores téxicos puede da-
fiar el sistema nervioso y provo-
car complicaciones a largo plazo,
como hipertensién, enfermedad
renal crénica y cdncer de higado.

Tipos de PAH

Existen varios subtipos de PAH,
cada uno con caracteristicas espe-
cificas:

> Porfiria Aguda Intermitente
(PAI): Es el subtipo mas fre-
cuente y se manifiesta con ata-
ques agudos.

» Porfiria Variegata (PV): Se
caracteriza por una variedad
de sintomas, incluyendo foto-
sensibilidad.

» Coproporfiria Hereditaria
(CPH): Provoca sintomas neu-
rolégicos y gastrointestinales.

» Porfiria por Deficiencia de
ALAD (PDA): Es extremada-
mente rara y afecta la funcién
nerviosa.

Diagnéstico y Desafios

Diagnosticar la PAH puede ser
complicado debido a la naturaleza
inespecifica de los sintomas. Algu-
nos signos que pueden sugerir la
enfermedad incluyen visitas hos-
pitalarias previas con los mismos
sintomas sin diagnoéstico claro,
sintomas persistentes después de
cirugias y oscurecimiento de la
orina cuando se expone a la luz.

Se pueden tardar hasta 15
afios en alcanzar un diagnéstico
preciso.

Como se Diagnostica la PAH

Un andlisis de orina aleato-
rio puede ayudar a confirmar o
descartar la PAH. Sin embargo,
es importante considerar que la
cantidad de porfirinas en la orina
puede variar por diversas razones.
El momento éptimo para realizar
este andlisis es durante un ata-
que, cuando los niveles de ALA y
PBG estan elevados. Después del
diagnostico bioquimico, la prue-
ba genética permite confirmar el
diagnéstico de PAH e identificar la
mutacion especifica.

Para orientar al diagndstico de
la PAH, también existe una herra-
mienta sencilla, que es el test de
Hoesch, que permite detectar de
forma rapida y especifica un exce-
so de PBG en orina.

Complicaciones a largo p lazo

Profundicemos en las compli-
caciones a largo plazo asociadas
con la Porfiria Aguda Hepatica
(PAH). Estas complicaciones pue-
den afectar significativamente la
calidad de vida de quienes pa-
decen esta enfermedad genética
rara:

» Hipertension: La acumula-
cién crénica de precursores
téxicos, como el acido ami-
nolevulinico (ALA) y el por-
fobilinégeno (PBG), puede
afectar el sistema cardiovas-
cular. La hipertensién arterial
es una complicaciéon comun en
pacientes con PAH.

» Enfermedad Renal Crénica:
La toxicidad de los precurso-
res acumulados puede dafiar
los rifiones con el tiempo. La
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funcion renal puede verse
afectada, lo que puede llevar
a la enfermedad renal crénica.
Cancer de Higado Primario:
La PAH aumenta el riesgo de
desarrollar cancer de higado.
La acumulacién de precurso-
res toxicos puede dafar las
células hepaticas y contribuir
al desarrollo de tumores ma-
lignos.

Alteraciones Neuroldgicas:
Los ataques agudos de PAH
pueden afectar el sistema ner-
vioso central y periférico. Esto
puede manifestarse como de-
bilidad, neuropatia, trastornos
del movimiento y otros sinto-
mas neuroldgicos.
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» Dolor Crénico: Ademads de los
ataques agudos, los pacientes
con PAH pueden experimentar
dolor crénico debido a la acu-
mulacién de precursores toxi-
cos. Este dolor puede afectar
la calidad de vida y la funcio-
nalidad diaria.

» Impacto Psicolégico: La im-
previsibilidad de los ataques
y la carga de vivir con una
enfermedad crénica pueden
afectar la salud mental y emo-
cional de los pacientes. La an-
siedad y la depresién son co-
munes.

» Limitaciones en la Actividad
Diaria: La PAH puede dificul-
tar la realizacién de activida-
des cotidianas debido a los
sintomas, los ataques y las
complicaciones. Esto puede
afectar la independencia y la
calidad de vida.

Impacto en la Calidad de Vida

Los pacientes con PAH enfren-
tan desafios significativos en su
calidad de vida. Las puntuaciones
de calidad de vida son similares a
las de enfermedades crénicas de-
bilitantes, como la colitis ulcerosa.
La imprevisibilidad de los ataques
y las complicaciones a largo plazo
afectan la vida cotidiana de quie-
nes viven con esta enfermedad.

“Que la porfiria sea impredeci-
ble es frustrante. Es dificil hacer
planes a largo plazo por culpa de
la porfiria. Me he perdido bodas
de amigos y he tenido que cance-
lar viajes, e incluso compromisos
del dia en cuestién”, afirma una
paciente de esta enfermedad. En
resumen, la PAH no solo implica
ataques agudos, sino también una
serie de complicaciones a largo
plazo que requieren un manejo
integral. La concienciacién sobre
esta enfermedad y la investiga-
cién continua son esenciales para
lograr el diagnéstico temprano y
el manejo de esta enfermedad ge-
nética rara y mejorar asi la calidad
de vida de quienes la padecen. La
PAH es una afeccién compleja que
requiere una comprensién profun-
da tanto por parte de los pacien-
tes como de los profesionales de
la salud.
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