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Tabla 1 Concentraciones de litio en el plasma materno y del lactante y funcion tiroidea y renal de éste a lo largo de la
evolucion.

Edad Dosis materna de Litemia materna

Litemia del lactante

Cr del lactante TSH del lactante

litio/dia (mmol/l) (mmol/l) (mg/dl) (rU/ml)
15 d 800 mg/dia 0,74 0,26 0,1 —
1 m 800 mg/dia — 0,23 0,3 5,14
2 m 800 mg/dia — 0,23 0,2 3,55
6 m 800 mg/dia — 0,17 0,3 2,17
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Diagnostico de la mutacion responsable de
porfiria aguda intermitente en un recién
nacido

Diagnosis of the mutation responsible for
acute intermittent porphyria in a newborn

Sr. Editor:

La porfirias son un grupo de enfermedades de origen gené-
tico o adquirido causadas por una alteracion en alguna
de las enzimas que intervienen en la sintesis del grupo
hemo'=>. Existen diversos tipos de porfiria segun el lugar
en que dicho proceso se ve interrumpido?3>~7 (fig. 1).
Clinicamente, se diferencian las cutaneas y las de pre-
sentacion aguda®®, entre las cuales la porfiria aguda
intermitente (PAl) es la mas frecuente'®’. Se presenta con
herencia autosomica dominante, con penetrancia incom-
pleta y su causa reside en una mutacion en el gen de
la porfobilinbgeno deaminasa (PBGD), localizado en el
cromosoma 11°.

Se presenta el caso de un recién nacido asintomatico
portador de una mutacion causante de PAI, en el que se
realizaron los estudios tras diagnosticar la enfermedad en
la madre.

Gestante de 27 anos con antecedentes de dolores
abdominales recurrentes, vomitos y algias generalizadas,
relacionados con el periodo premenstrual, catalogados de
sindrome ansioso-depresivo. Se practica cesarea a las 31
semanas por corioamnionitis, con buena evolucion del recién
nacido. Tras el parto, la madre inicia nauseas, vomitos y
mialgias asociados a hiponatremia grave. Con la orientacion
diagnostica de secrecion inadecuada de hormona antidiu-
rética, se inician restriccion hidrica y reposicion de sodio
sin mejoria del perfil hidroelectrolitico. En los dias pos-
teriores presenta un cuadro de convulsiones que requiere
tratamiento con fenitoina. A las 48h del comienzo del
tratamiento anticonvulsivo presenta paralisis de extremida-
des rapidamente progresiva, llegando hasta la tetraplejia.
Recibe tratamiento con tiamina e inmunoglobulina humana
sin respuesta, descartandose Beriberi y Guillain-Barre,
respectivamente. Finalmente, tras varias hipotesis diag-
nosticas, se incluye porfiria en el diagnostico diferencial.
El estudio bioquimico confirma la sospecha diagnostica,
detectandose cifras elevadas de porfobilinogeno (PBG) y
acido delta-aminolevulinico (D-ALA) en orina, y un aumento
importante de porfirinas en sangre. Se realiza el estudio
genético que confirma la existencia de la mutacion c.652del
A en el intron 11 del gen PBGD, responsable de PAl. Se
administra tratamiento con hemina con mejoria clinica pro-
gresiva. Debido al caracter hereditario de la enfermedad,
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Biosintesis del hemo
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Figura 1

se realiza el cribado de la enfermedad en el nino. El estudio
genético confirma la presencia de la mutacion encontrada
en la madre, siendo él portador heterocigoto de la enferme-
dad.

La porfiria se presenta habitualmente en adultos y
aparece en forma de crisis agudas de sintomas gastroin-
testinales, neuroldgicos y psiquiatricos, con periodos libres
de sintomatologia'3>-8, Un 80-90% de los portadores de la
mutacién son asintomaticos durante toda su vida'»*>7:8, En
ninos, solo se ha descrito la aparicion de sintomas en los
raros casos de homocigosis, en los que la enfermedad se
manifiesta precozmente en forma de un proceso neurode-
generativo progresivo’®.

El déficit enzimatico presente en las porfirias agu-
das predispone a los pacientes a los efectos de factores
precipitantes que provocan un aumento de demanda
de hemo hepatico e inducen la sintesis de ALA sin-
tasa, la primera enzima en la cadena del hemo’.
Como consecuencia, se produce una acumulacion de
intermediarios en el higado y el tejido nervioso, que
presumiblemente son los responsables de la sintoma-
tologia. El alcohol, los procesos infecciosos, determi-
nados cambios hormonales, el embarazo?*', situacio-
nes de ayuno o el consumo de determinados farma-
cos (tabla 1) son los factores desencadenantes mas
conocidos'3578,

El diagnodstico de una crisis aguda de porfiria se basa en
la deteccion de precursores del hemo, fundamentalmente
D-ALA y PBG, en orina"3°~7, cuyos niveles se encuentran
elevados en todas las porfirias agudas en momentos de crisis
porfirica, excepto en la porfiria ALA-deshidratasa, en que
no existe aumento de PBG. La deteccion de porfirinas en
orina, heces, eritrocitos o plasma es también (til para el
diagnostico y la orientacion hacia el tipo de porfiria, ya que
cada una de ellas tiene un patron concreto de produccion
porfirinica. La confirmacion definitiva de PAl se realiza
mediante la determinacion de la actividad de la PBG-D
eritrocitaria’®>¢ y el analisis genético’3°.

Biosintesis de hemo y porfirias.

La pieza fundamental en el manejo de la enferme-
dad es la prevencion de las crisis, evitando factores
desencadenantes®’. No existe un tratamiento efectivo al
100% pero la infusion de hematina via central tiene bue-
nos resultados generalmente’>~7. La administracion de
glucosa intravenosa u oral puede beneficiar a algunos
pacientes'>, asi como el trasplante hepatico en casos
extremos'.

La deteccion de portadores asintomaticos de la mutacion
puede ayudar a reconocer y tratar precozmente las crisis,
en muchas ocasiones infradiagnosticadas por su inespecifi-
cidad clinica. En estos pacientes un manejo exhaustivo de
los posibles factores desencadenantes y el uso controlado

Tabla 1 Farmacos porfirogenos

Griseofulvina
Ketoconazol sistémico
Metsuximida
Metildopa

Aminoglutetimida
Barbitlricos
Carbamazepina
Cloranfenicol

Clemastina Metilsergida meprobamato
Clonidina Acido nalidixico
Cotrimoxazol Orfenadrina
Danazol Oxcarbazepina
Dapsona Oxtrifilina
Dihidralazina Fenilbutazona
Dimenhidrinato Fenitoina
Dipirona Primidona
Derivados del cornezuelo de Progestagenos
centeno
Eritromicina Pirazinamida
Etamsilato Pirazolona
Etosuximida Sulfonamidas
Etomidato Tolbutamida
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de farmacos seran la pieza clave para el éxito en el control
de la enfermedad.
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Sindrome de seudo-Prune Belly: un Prune
Belly sin criptorquidia

Pseudo-Prune-Belly syndrome: a Prune-Belly
without cryptorchidism

Sr. Editor:

El sindrome de Prune-Belly (SPB) es una anomalia congé-
nita infrecuente caracterizada por hipoplasia o ausencia
de pared abdominal, criptorquidia bilateral y anoma-
lias del tracto urinario'. La mayoria de los casos
ocurren esporadicamente?; sin embargo, hay descritos casos
familiares®’, lo que sugiere la existencia de alguna forma
de herencia, principalmente la recesiva ligada al X, aunque
otros patrones como el autosomico recesivo, dominante o
mitocondrial también han sido propuestos®’. Por definicion,
el paciente debe ser vardn, ya que tiene que existir crip-
torquidia para que exista la triada completa; sin embargo,
un equivalente a este sindrome conocido como seudo-Prune
Belly ha sido descrito en mujeres (3-5%) con musculatura
abdominal laxa y alteraciones congénitas del aparato genito-
urinario®=.

Se comenta el caso de un varon a término, producto de
una cuarta gestacion controlada; sin antecedentes familia-

res relevantes. En la ecografia de la semana 20 de gestacion
se detecta dilatacion de ambas pelvis renales de 12Zmm. A
las 27 semanas se repite el estudio mostrando dilatacion
piélica de 10 mm y ascitis masiva con intestino hiperecogé-
nico sin visualizarse estomago, que sugiere obstruccion de
intestino delgado. Dos semanas después persisten la ascitis
y la dilatacion de ambas pelvis renales y aparece polihi-
dramnios (indice de liquido amnidtico [ILA] 40cm), por lo
que se procede a drenar el liquido amniético. En las eco-
grafias posteriores continta la hidronefrosis, aparecen dos
imagenes seudoquisticas en el abdomen y desaparece pro-
gresivamente la ascitis.

Al nacimiento presenta un peso adecuado destacando
una pared abdominal flacida, a través de la cual se palpan
facilmente los 6rganos, ambos testes estan descendidos y
no presenta otras anomalias asociadas. Realiza su primera
miccion y meconio en el periodo neonatal inmediato. En la
ecografia abdominal se observa una musculatura marcada-
mente adelgazada, el rindn derecho presenta un aumento
difuso de la ecogenicidad, con mala diferenciacion cortico-
medular, y el izquierdo esta sustituido por formaciones
quisticas (la mayor de 65 mm), sin visualizarse parénquima.
Se realiza cistouretrografia miccional seriada en la que
no se detectan anomalias y una gammagrafia renal en la
que el riidn derecho tiene un 65,86% de funcionalidad y
el izquierdo un 34,14%. Ademas, se una realiza ecografia
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