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MI PACIENTE ES…

piel sensible a la luz solar, clara, con pecas, ojos 
castaños, pelo castaño claro, como corresponde a 
una puntuación total de 181, con vesículas tensas 
de contenido seroso, erosiones de milímetros, no 
exudativas, algunas cicatrizadas, que dejan máculas 
eritematosas, que se vuelven blanquecinas en el 
dorso de las manos (fig. 1). La distribución simétrica 
de las lesiones del paciente nos orienta hacia una 
patología endógena, pudiendo descartar procesos 
infecciosos; al no referir consumo de fármacos, des-
cartamos reacciones a fármacos o pseudoporfiria; al 
no encontrar afectación de otras zonas del cuerpo, 
descartamos enfermedades ampollosas autoinmu-
nitarias; tampoco observamos lesiones en otras zo-
nas fotoexpuestas, como veríamos en la erupción 
polimorfa solar. Por lo tanto, llegamos al diagnóstico 
clínico de presunción de porfiria cutánea tarda (PCT) 

Mi paciente es un varón de 47 años, con antece-
dentes de consumo de drogas por vía parenteral 
hasta hace años y hepatitis crónica por el virus de 
la hepatitis C (VHC), que niega consumo de fárma-
cos. Consulta en urgencias por la aparición de le-
siones no pruriginosas en las manos desde hace 
meses, coincidiendo con un consumo abusivo de 
alcohol, lesiones que empeoraron con la exposición 
al sol en su trabajo en el campo. Niega antecedentes 
familiares de cuadros similares. Por estas lesiones, 
ha acudido en varias ocasiones a su centro de salud, 
recibiendo múltiples diagnósticos como «reacción 
alérgica», «procesos inflamatorios localizados» y 
«celulitis». Al no mejorar, acude al servicio de ur-
gencias de nuestro hospital.

Al explorarle, observamos que presenta un foto-
tipo II según la escala de Fitzpatrick, es decir, una 
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como primera posibilidad, sin descartar todavía la 
posibilidad de diagnosticar lupus eritematoso 
ampolloso o dermatitis facticia (fig. 2).

Se solicitó hemograma, bioquímica con glucemia, 
hierro, ferritina, transaminasas, prueba de Hoesch 
en orina y uroporfirina en orina de 24 horas, mos-
trando ligera elevación de las transaminasas, prueba 
de Hoesch positiva y uroporfirina en orina de  
24 horas de 2667 μg (normal: <46 en hombres).

Se remitió a anatomía patológica una muestra de 
biopsia cutánea, donde se encontró una ampolla 
subepidérmica, con escaso infiltrado inflamatorio, 
de la dermis papilar a la dermis reticular y depósitos 
PAS+ (ácido peryódico de Schiff) perivasculares  
(fig. 3).

Por lo tanto, llegamos al diagnóstico de PCT por 
las lesiones cutáneas, los resultados analíticos y los 
factores de riesgo que presenta (hepatopatía crónica 
y consumo de alcohol).

Se aconsejó como tratamiento protección de las 
radiaciones solares con ropa y filtros, no consumir 

FIGURA 1. Imagen clínica de las lesiones de las manos del 
paciente.

FIGURA 2. Diagnóstico diferencial de las lesiones cutáneas de la porfiria cutánea tarda (PCT).
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alcohol y se le pautó cloroquina (125 mg) por vía 
oral, dos veces a la semana.

En el seguimiento en consultas de hematología y 
dermatología, evoluciona satisfactoriamente, dismi-
nuyendo las manifestaciones cutáneas y las porfiri-
nas en orina y heces, mejorando su calidad de vida.

En 1874, Schultz describió el primer caso en un 
paciente con signos de fotosensibilidad cutánea, 
acompañado de excreción urinaria de color rojo. 
Posteriormente, Bausmark llamó a estos pigmentos 
urohematina y urofuscohematina. En 1911, Günther 
consideró a las porfirias trastornos metabólicos y las 
clasificó. El 1937, se introdujo el término PCT2.

La PCT se debe a una deficiencia de la enzima 
uroporfirinógeno-decarboxilasa (UROD) hepática, 
quinta enzima de la vía metabólica del grupo hemo, 
encargada del paso de uroporfirinógeno III a copro-
porfirinógeno III2. En la PCT I, esporádica, la defi-
ciencia queda limitada al hígado y no hay predispo-
sición genética. En general, esta enfermedad se 
manifiesta a partir de la mitad de la vida3. La PCT 
de tipo II es un trastorno heredado en forma auto-
sómica dominante con penetrancia limitada. Puede 
desarrollarse a una edad más temprana que en el 
tipo I, a veces, hasta en la infancia. En muchos casos, 
se requieren factores adicionales, por lo que se con-
sidera una enfermedad multifactorial, donde se suele 
encontrar más de un precipitante3, como son la 

transgresión alcohólica, los estrógenos del embarazo 
o los anticonceptivos, las infecciones virales (virus 
de la hepatitis B [VHB], VHC y virus de la inmu
nodeficiencia humana [VIH]), las enfermedades con 
depósito de hierro (hemocromatosis), el tabaquismo, 
la exposición a hidrocarburos aromáticos policíclicos 
y los fármacos inductores del citocromo P-450 (fe-
nitoína, griseofulvina, sulfamidas, isoniazida, etc.)4.

Representa el 80-90 % de las porfirias y la enfer-
medad es sintomática en 1 de 10 000 habitantes, 
variable según las zonas geográficas (1/2000 en Es-
paña; 1/25 000 en los Estados Unidos)5. El 60 % de 
los pacientes son varones y, sobre todo, después  
de la cuarta década de la vida6.

Las manifestaciones cutáneas se deben al efecto 
de la radiación lumínica sobre las porfirinas acumu-
ladas en la piel, liberando radicales libres, que dañan 
los tejidos y determinan la aparición de ampollas en 
las zonas fotoexpuestas7. Generalmente, no se asocia 
a síntomas sistémicos, neurológicos o anemia4.

Las pruebas de laboratorio son imprescindibles 
para concluir un diagnóstico de PCT, cuantificando 
niveles elevados de porfirinas totales, porfobilinó-
geno (PBG) y ácido delta-aminolevulínico (ALA) en 
orina. La prueba de Hoesch evidencia de forma rá-
pida la elevación de PBG en orina. Un resultado 
positivo orienta al clínico sobre el origen porfírico 
de la clínica inespecífica del paciente8,9. En algunas 

FIGURA 3. Ilustración  
de la imagen anatomopatológica  
de las lesiones cutáneas  
(autora: Elena Martínez Carracelas).
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circunstancias poco frecuentes, puede dar un falso 
negativo: pacientes con la rara porfiria ALA-D (ALA-
dehidrasa) o con envenenamiento por plomo (donde 
se acumula ALA, pero no PBG), los sujetos tratados 
con arginato, los casos en que el aumento de los 
niveles de ALA y PBG sea transitorio y en los casos 
de alta excreción urinaria de bilinógeno10.

El tratamiento consiste en medidas generales, san-
grías y/o fármacos antipalúdicos en dosis bajas, ya 
que las dosis más altas pueden causar fotosensibili-
dad y hepatotoxicidad, sin mayor efectividad, que 
actúan aumentando la excreción urinaria de porfi-
rinas y la captación hepática de hierro4.

Tiene buen pronóstico, aunque las lesiones pueden 
recurrir meses o años después4,5.

La descripción de estos casos poco frecuentes, su 
tratamiento y evolución facilitan el conocimiento de 
esta enfermedad y sus posibilidades terapéuticas, 
siendo de gran importancia el diagnóstico oportuno 
para evitar las induraciones esclerodérmicas en los 
casos no diagnosticados ni tratados.
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