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Resumen

Descripcion del caso: Mujer de 63 aflos que acude a consulta por aumento de fragilidad cutanea
con heridas en manos y antebrazos ante pequefios traumatismos desde hace un afio. Ademas
discreto hirsutismo facial, hiperpigmentacion cutanea en zonas fotoexpuestas y lesiones erosivas con
ampollas flacidas en manos y codos que dejan cicatrices palidas y atrdficas. Ante la sospecha de
porfiria cutdnea tarda se solicita analitica con perfil férrico y serologias, derivandose a dermatologia
que confirma el diagndstico.

Exploracion y pruebas complementarias: Analitica en consulta con serologia para VHC, VHB,
VIH negativas, hiperferritinemia (624.8 ng/mL) e hipertransaminasemia leve. En hospital porfirinas
en orina 24h (3.911,85 ng/d), biopsia de lesién con ampollas subepidérmicas sin contenido
inflamatorio y papilas en dermis con capilares de paredes engrosadas con membrana basal PAS+.
Estudio de mutaciones gen HFE positivo.

Juicio clinico: Porfiria cutédnea tarda.

Diagnostico diferencial: Epidermolisis ampollosa adquirida, otras porfirias cutdneas, reacciones a
farmacos y toxicos, erosiones polimorfas luminicas, patologias hepaticas.

Comentario final: La porfiria cutdnea tarda estd causada por una actividad deficiente de la enzima
UROD (uroporfirinégeno descarboxilasa) en la ruta sintética hemo. Su origen puede ser adquirido
(80-90%) por factores de dafo hepatico (alcohol, hemocromatosis, hepatitis C, etc.) o genético por
mutacion UROD en heterocigosis (10-20%). Producen clinica si la actividad enzimatica es < 20%,
provocando acumulacion de porfirinas en plasma, heces y orina; originando fotosensibilidad croénica
con ampollas, fragilidad, cicatrizacién e hiperpigmentacion de areas fotoexpuestas. También prurito,
hirsutismo y alopecia. Frecuente hipertransaminasemia y posible hiperferritinemia asociada. La
biopsia de piel presenta histologia caracteristica pero no necesaria para el diagnostico. Tratamientos
especificos: proteccion solar, prevenciéon dano hepatico, flebotomias e hidroxicloroquina. Importante
nuestra labor como médicos de familia en la identificacién, abordaje y seguimiento de recurrencias
con objetivo de mejorar la calidad de vida de estos pacientes.
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