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Resumen: Paciente varén de 39 afios que acude a consulta por presentar lesiones cutaneas
ampollosas en las manos de 7 meses de evolucion, junto con hipertricosis facial y multiples erosiones
con costras y cicatrices en el dorso de ambas manos. El paciente referia antecedentes de
fotosensibilidad, pérdida de peso, etilismo crénico y comportamiento heterosexual de alto riesgo
durante dos tltimos afios. Sin antecedentes de hepatopatia. El examen de la orina con lampara de
Woods, la histopatologia y los niveles de porfirina en orina sugerian la presencia de Porfiria Cutanea
Tarda (PCT); una enfermedad rara caracterizada por la deficiencia de la enzima responsable de la
sintesis del hemo. El paciente fue tratado con hidroxicloroquina y antirretrovirales y respondié bien
al tratamiento. El objetivo del caso es subrayar la importancia de evaluar en aquellos pacientes con
diagndstico de PTC la coexistencia de otras patologias como VIH, alcoholismo o hepatitis C, dada
la asociacion existente entre la Porfiria Cutdnea Tarda y el Virus de la Inmunodeficiencia Humana
(VIH).

Palabras Clave: Porfiria Cutanea Tarda, Fotodermatosis, Virus de la Inmunodeficiencia Humana,
Hidroxicloroquina.

Abstract: A 39-year-old male patient presented with blistering skin lesions on his hands that had
been present for 7 months, together with facial hypertrichosis and multiple erosions with scabs and
scars on the back of both hands. The patient reported a history of photosensitivity, weight loss,
chronic ethylism and high-risk heterosexual behaviour for the last two years. No history of liver
disease. Woods lamp examination of urine, histopathology and urine porphyrin levels were
suggestive of Porphyria Cutanea Tarda (PCT); a rare disease characterised by deficiency of the
enzyme responsible for heme synthesis. The patient was treated with hydroxychloroquine and
antiretrovirals and responded well to treatment. The aim of the case is to highlight the importance
of evaluating the coexistence of other pathologies such as HIV, alcoholism or hepatitis C in patients
diagnosed with PTC, given the association between Porphyria Cutanea Tarda and Human
Immunodeficiency Virus (HIV).

Key words: Porphyria Cutanea Tarda, Photodermatosis, Human Immunodeficiency Virus,
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1. Introduccion

Las porfirias son trastornos metabdlicos raros que se producen debido a una deficiencia
enzimatica en la produccién de precursores de porfirina, lo que resulta en una anomalia en la
biosintesis del complejo hemo por los eritrocitos [1]. Estos trastornos se dividen en cuatro tipos en
funcion de sus caracteristicas. La forma esporadica (Tipo I) se caracteriza por una disminucién de la
actividad hepatica de la uroporfirinogeno descarboxilasa (Urod) [2] mientras la enfermedad est4

RIECS 2023, 8, 1; ISSN: 2530-2787 Www.riecs.es



RIECS 2023, 8,1 135

activa, mientras que la forma hereditaria de la porfiria cutanea tardia (PCT) (Tipo II) esta asociada
con mutaciones genéticas del gen Urod y antecedentes familiares. La forma tdxica de la PCT (Tipo
III) es esporadica y la forma hepatoeritropoyética de la porfiria (Tipo IV) esta causada por un defecto
homocigoético de Urod. A pesar de las diferencias en su etiologia, la evolucion clinica de todas las
formas de porfiria es similar.

La PCT es una enfermedad que suele afectar a individuos mayores de 40 afios y tiene varios
factores desencadenantes, incluyendo el consumo de alcohol, la exposicion al hierro, los estrogenos,
el virus de la hepatitis C [2,3], el virus de la inmunodeficiencia humana (VIH), los hidrocarburos
policlorados y la hemodialisis/insuficiencia renal cronica (IRC) [5]. Es importante destacar que la
presentacion de PCT puede ser esporddica o hereditaria y no siempre esta relacionada con el VIH
como unico factor desencadenante. Por lo tanto, es fundamental realizar una evaluacién exhaustiva
de los pacientes con PCT y considerar otros posibles factores desencadenantes, como la exposicion a
sustancias quimicas o virus, al igual que antecedentes familiares de la enfermedad.

La infrecuencia de las porfirias y su amplio espectro de presentaciones clinicas subrayan la
importancia de una evaluacion cuidadosa para el diagndstico y el tratamiento efectivo de estas
enfermedades. Es necesario considerar varios factores desencadenantes de PCT, y no solo el VIH,
para proporcionar un tratamiento adecuado y mejorar los resultados en los pacientes afectados.

A la exploracion, se objetivd que la mucosa oral y genital se encontraba dentro de la normalidad.
El paciente presentaba lesiones cutaneas ampollosas en las manos y multiples erosiones con costras
y cicatrices en el dorso de las mismas [Figura 1] junto con hipertricosis facial.

Figura 1 Lesiones por PTC en extremidades superiores. En ellas se puede apreciar erosiones, costras
y ampollas en su dorso [5].

Se solicitaron bioquimica y hemograma siendo los resultados obtenidos los siguientes:
hemoglobina 15,9 mg/dL, hierro sérico 149 ug/dL, Ferritina 443 ng/mL, GPT =101 U/L, GOT = 44
U/Ly GGT =127 U/L.

El resto de las pruebas de funcién hepatica se mostraban dentro de los limites de normalidad.
Las pruebas serologicas para la hepatitis B y C no eran reactivas. En segundo lugar, la serologia para
virus B y virus C resultaron negativas. Si bien, la serologia para VIH result6 ser positiva con un
recuento de linfocitos CD4+ de 43 células/mm3.

Se solicitd andlisis de orina en el que la bioquimica en orina revel6: Coproporfirinas: 149
ug/dL/24 h (normal hasta 96 ug/dL/24h), Uroporfirinas: 754 pg/dL/24 h (normal hasta 46 ug/dL/24h),
Pentacarboxilporfirinas 96 pg/dL/24h (normal hasta 4 pg/dL/24h). Hexacarboxilporfirinas: 51
ug/dL/24 h (normal hasta 5 pg/dL/24h), Heptacarboxilporfirina: 24 ug/dL (normal hasta 13 pg/dL/24h).
El examen de la orina bajo la luz de Wood reveld una fluorescencia rosa brillante compatible con la
presencia de porfirinas.
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Por ultimo, se tomaron biopsias de las lesiones y cuyo resultado anatomopatoldgico confirmo la
presencia de dos bullas subepidérmicas con escaso infiltrado linfocitico y presencia hemorragica. La
tincion con Acido periddico de Schiff (PAS) resulté positiva para el espacio perivascular de los
capilares de la dermis. En cuanto a la inmunofluorescencia directa mostrd una deposicién lineal de
IgG alo largo de la membrana basal [4].

2. Diagnéstico y discusion

Después de la confirmacion del diagnéstico de PCT basado en la presentacion clinica y los
resultados de laboratorio, el paciente recibié un tratamiento que incluy6é dosis bajas de
hidroxicloroquina administrada dos veces por semana, fAarmacos antirretrovirales y recomendaciones
de medidas de fotoproteccion. Tras el inicio del tratamiento, se observdé una mejoria clinica
significativa y una remision de las lesiones cutaneas después de tres meses. Ademas, se monitoreo el
recuento de células CD4 y se encontré que habia aumentado a 268 células/mm3, lo que sugiere una
respuesta inmunologica adecuada al tratamiento. Estos resultados destacan la importancia del
diagnodstico temprano y el tratamiento oportuno de la PCT, asi como la necesidad de evaluar posibles
factores subyacentes como el VIH [6], ya que pueden tener un impacto significativo en la evolucion
de la enfermedad. Es fundamental seguir monitorizando y ajustando el tratamiento en funcién de la
respuesta individual del paciente para garantizar una gestion efectiva y adecuada de la enfermedad.

La Porfiria Cutanea Tarda (PCT) es una enfermedad poco comun del metabolismo del hemo que
se caracteriza por una fotosensibilidad cutanea [7] y el desarrollo de ampollas subepidérmicas en las
areas expuestas al sol. Aunque la etiologia de la PCT atin no se conoce completamente, se han
propuesto varias hipétesis, incluyendo una alteracién en la funcién hepatica y la posible relaciéon con
el virus de inmunodeficiencia humana (VIH). En particular, se ha sugerido que el VIH podria afectar
la funcion hepatica y la sintesis de hemo, asi como causar un dafio hepatico directo.

En cuanto a la presentacion clinica de la PCT, la fotosensibilidad cutanea y la formacién de
ampollas subepidérmicas [7] son caracteristicas importantes. El examen histopatoldgico de la piel
afectada por la PCT puede mostrar <<cuerpos de oruga>> que son globulos lineales de material
eosinofilico que se encuentran en la epidermis que recubre las bullas con festoneado de papilas
dérmicas. Ademas, el estudio de inmunofluorescencia directa en la PCT puede mostrar depositos de
IgG a lo largo de la uniéon dermoepidérmica.

Para tratar la PCT, es importante evitar la exposicion al sol y otros precipitantes porfirinogénicos.
La flebotomia [7] y las dosis bajas de cloroquina o hidroxicloroquina son formas especificas de
tratamiento de la PCT. Si bien los regimenes de dosis altas de hidroxicloroquina [2] pueden producir
una rapida remisién clinica y bioquimica, también se asocian con sintomas gripales, miopatias y
hepatotoxicidad [8]. En cambio, los regimenes de dosis bajas de hidroxicloroquina se han demostrado
eficaces para producir la remision clinica y reducir los niveles de porfirina.

Es importante destacar que la PCT tiene una mayor incidencia en pacientes infectados por el
VIH y que la presentacién clinica de la PCT puede preceder a la deteccidn de la infeccion por el VIH.
Por lo tanto, es esencial que los dermatdlogos estén alerta a la posible relacion entre la PCT y la
infeccion por el VIH y realicen un estudio exhaustivo de la infeccion por VIH en los pacientes con
PCT. Un diagndstico temprano de la infeccion por VIH puede dar lugar a un tratamiento mas
temprano, lo que podria evitar una mayor inmunodeficiencia.

3. Conclusiones

La PCT es una enfermedad compleja con multiples factores de riesgo, incluido el VIH, que
pueden desempeniar un papel independiente en la causa de la enfermedad. Aunque la fisiopatologia
de la asociaciéon entre la PCT y el VIH no esta del todo clara, el uso correcto del tratamiento
antirretroviral puede ayudar a controlar la enfermedad. El tratamiento consiste en identificar y
eliminar la causa subyacente, lo que puede incluir flebotomia, terapia oral con cloroquina y
cimetidina. Sin embargo, es necesario seguir investigando para alcanzar una mayor comprension de
la relacién entre el VIH y la PCT, y desarrollar tratamientos mas eficaces para esta enfermedad
debilitante.
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Abreviaturas

Las siguientes abreviaturas son usadas en este manuscrito:

VIH: Virus de la Inmunodeficiencia Humana
PTC: Porfiria Cutanea Tarda

UROD: Uroporfirinégeno descarboxilasa
IRC: Insuficiencia Renal Croénica

GPT: alanina aminotransferasa

GOT: aspartato aminotransferasa

GGT: Gamma glutamil transpeptidasa
PAS: Periodic Acid-Schiff / Acido peryédico de Shiff
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