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Resumo: Objetivo(s) Relato de caso Porfiria Hepática Crônica Grave Método Relato de Caso Resultados 
GOS, 5 anos e 2 meses, feminino, portadora de Talassemia minor, correção de CIA/CIV com 4 
anos. Referia dermatite atópica e rinite alérgica. Há 10 dias queixava-se de dor abdominal e 
constipação intestinal. Evoluiu com prurido, colúria e icterícia. Exame físico: 
hepatoesplenomegalia (consistência endurecida), lesões hiperpigmentares (face), lesões crostosas 
(face/membros superiores) e pele xerótica. Internações diversas devido à intensidade dos 
sintomas. Evoluiu com lesões papulovesiculares (articulações metacarpofalangeanas). Dor 
abdominal intensa, assumindo posição em opistótono e irritabilidade. Aventada hipótese 
diagnóstica de porfiria. Identificado aumento de porfirias urinárias: uroporfirinas, hepatoporfiria, 
hexaporfiria, pentaporfiria e coproporfiria I. Biópsia (lesões cutâneas) confirmou porfiria 
cutânea. Evoluiu com piora progressiva dos sintomas, choque séptico e cardiogênico. Internada 
no CTI (3 meses), enfermaria (2 meses). Óbito em maio/2018, devido a instabilidade 
hemodinâmica e parada cardiorrespiratória. conclusão(ões) Porfirias, doenças raras, decorrentes 
de alterações enzimáticas na biossíntese so grupo heme da cadeia da hemoglobina, em células 
eritropoiéticas hepáticas, tem caráter hereditário, sofrendo influência de fatores ambientais. 
Caracteriza-se por sintomas neuroviscerais agudos, lesões cutâneas ou ambos, podendo se 
associar ao compromentimento da função hepática/gastrointestinal. Classifica-se em hepáticas 
agudas e crônicas. Hepáticas agudas englobam: Porfiria por deficiência do ácido aminolevulínico-
desidratase (ADP), Porfiria Intermitente Aguda (PIA), Coproporfiria Hereditária (CH) e Porfiria 
Variegata (PV). Hepáticas crônicas: Porfiria Cutânea Tarda (PCT) e Porfiria Hepatoeritropoiética 
(PPE). Difícil comprovação diagnóstica por sobreposição de quadros clínicos/bioquímicos. 
Realiza-se dosagem das porfirinas nas fezes e urina e teste rápido para porfobilinogênio (PGB) e 
ácido aminolevulínico (ALA). Diagnóstico e tratamento rápidos das porfirias melhoram o 
prognóstico e podem impedir desenvolvimento de sintomas neuropáticos graves ou crônicos. 
Fatores precipitantes devem ser eliminados e tratamento sintomático e de suporte deve ser 
iniciado. Enfatiza-se a importância da conscientização do diagnóstico das porfirias hepáticas e 
eritropoiéticas entre médicos generalistas e especialistas da área devido a grande morbidade e 
mortalidade da patologia.
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