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Resumo: Introducéo: A porfiria aguda intermitente € um disturbio autossdmico dominante que leva a uma
deficiéncia parcial da enzima porfobilinogénio desaminase (PBGD). E a porfiria mais comum e
muitos pacientes sdo portadores assintométicos, levando geragdes para apresentar 0 seu quadro
clinico, que consiste de dor abdominal, neuropatia periférica, acometimento do sistema nervoso
central e, mais raros, distirbios hidroeletroliticos. E caracteristica desta porfiria nfo apresentar
lesBes cutaneas fotossensiveis. As manifestaces clinicas sdo periddicas e desencadeadas por
fatores estressantes ou farmacos lipofilicos. O diagnostico é feito com a presenca de PBGD na
urina e seu tratamento € preventivo e suportivo. Descricdo do caso: A.S.P., sexo feminino,
branca, 8 anos e 2 meses, apresenta, desde os 5 anos de idade, episddios esporadicos de dor
abdomina de forte intensidade, distensdo abdominal, recusa alimentar importante, nauseas,
vomitos, cefaleia e parestesia em membros inferiores. Ao exame, sem sinais de irritacéo
peritoneal, com figado palpavel a 3cm RCD e bago em RCE. Néo apresenta lesdo fotossensivel.
Exame neurolégico normal. Porfobilinogénio aumentado na urina de 24 horas. Paciente
acompanha hoje no servico com orientagbes aimentares, hidratagdo e medicagdes a serem
evitadas. Ap0s o diagndstico, ha 2 anos, apresentou apenas 1 crise. Conclusdo: O bom manejo de
afecgbes de deficiéncia enzimatica, como a porfiria aguda intermitente, consiste em bom
esclarecimento e compreensdo pelo paciente de sua doenca, pois evitar os fatores desencadeantes
s80 de sumaimportancia para um bom controle das crises.
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