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Definición

Las porfirias son una entidad muy rara. Generalmente en la 
clínica no se presentan con frecuencia. Existen siete tipos de 
porfirias dependiendo del defecto enzimático que se presenta 
en la cadena de biosíntesis del grupo Hem. 

Los genes responsables de las porfirias hereditarias ya han 
sido identificados y todas son mutaciones en los genes 
responsables de la formación de enzimas encargadas de la 
síntesis del grupo Hem.

En la síntesis del grupo heme intervienen ocho pasos enzimá-
ticos, y cualquier alteración desde el segundo paso en 
adelante, determina un tipo de porfiria específica. La isoforma 
hepática de la primera enzima en esta vía, ALA sintetasa 
(ALAS-N), está regulada por feedback negativo por el produc-
to final, el heme. Así, la inhibición metabólica a lo largo de 
esta vía lleva a una disminución de la producción de heme, y 
por tanto, a una activación de la actividad de ALA-sintetasa. 
Esto conlleva a un aumento de la producción de precursores 
heme en un esfuerzo por superar el bloqueo metabólico, 
contribuyendo a la acumulación de intermediarios previo al 
paso enzimático deficiente. 

Las porfirias son clasificadas en dos grandes grupos: las 
hepáticas y las eritroides, dependiendo si los intermediaros 
de la síntesis del grupo Hem se originan, y se acumulan, en 
hígado o en los eritrocitos en formación. 

También pueden clasificarse clínicamente como agudas y 
cutáneas, de acuerdo a la sintomatología predominante. De 
los 5 tipos de porfiria hepática, cuatro van a manifestarse con 
cuadros agudos neurológicos no específicos. 
Los cuatro tipos de porfiria hepática más graves, ya que los 
ataques agudos ponen en peligro la vida del paciente, son: 
Porfiria causada por deficiencia del ácido 5-aminolevulínico 
deshidrogenasa
(una entidad extremadamente rara), Porfiria aguda intermi-
tente, porfiria variagata y coproporfiria hereditaria.

Clasificación 

1.- Hepáticas
- Agudas:
a) Porfiria intermitente aguda (PAI) (genética sueca)
b) Coproporfiria hereditaria (HCP)
c) Porfiria variegata (PV) (genética africana)
d) Porfiria causada por deficienciadel ácido 5- aminolevulínico 
deshidrogenasa (PDA)

-No agudas
a) Porfiria cutánea tardía (PCT)
I.- Genética
II.- Adquirida tóxica
III.- Neoplásica

2.- Eritropoyéticas (no agudas)
a) Porfiria eritropoyética congénita
(Enf. De Gunther) (PEC)
b) Protoporfiria eritropoyética (PPE)
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