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Introduccién: La porfiria eritropoyética congénita (PEC) o enfermedad de Ginther es
una enfermedad autosomica dominante debida a un déficit de uroporfirindgeno llI
sintetasa (URO-S).

Método y pacientes: Se han estudiado 4 pacientes: 2 mujeres de 32 y 28 afos, 1
varon de 45 afos y una nina de 10 meses de edad. S6lo en uno de ellos se observo
cosanguinidad (C). El diagndstico de PEC se confirmd con el estudio de porfirinas
mediante cromatografia liquida (HPLC) en sangre, orina y heces. Junto a ello, se
determind la actividad enzimatica de URO-S y se realizé analisis de DNA.

Resultados y conclusiones: La afectacion cutdnea fue severa en los pacientes Ay C
con presencia de mutilaciones. Sin embargo, en el caso C uUnicamente se observo
hiperpigmentacion cutanea. En 3 de los cuatro pacientes se observdé anemia,
esplenomegalia y hemdlisis, mientras que en el cuarto paciente (D) unicamente se
detectd un ligero aumento de reticulocitos. La actividad de URO-S se hallé muy
disminuida en los 4 pacientes. Mediante estudio de DNA se confirmé la deteccion de
mutaciones en el gen URO-S en todos los pacientes (A: C73R/T228M, B:
C73R/P248Q, C: C248Q/P248Q y D: C248Q/P248Q). Se ha considerado la mutacion
C73R como la mas severa. Sin embargo, tal como se observa en el caso A, la
mutacion T228 probablemente condiciona una actividad residual de la enzima
suficiente para que el paciente no requiera transfusiones. No obstante, en este caso la
acumulacion de porfirinas en los hematies fue la mas elevada de nuestra serie, con la
presencia de inclusiones atipicas constituidas por cristales de porfirinas en los
eritrocitos (A Merino y cols. Brd Haematol (2005),132:124).

Se observé la ausencia de relacién fenotipo-genotipo en los dos pacientes en los que
se demostrd la mutacion no descrita anteriormente P248Q/P248Q. Mientras que el
paciente C mostrd unos valores disminuidos de haptoglobina y aumentados de LDH,
estos parametros fueron normales en el paciente D, que nunca presenté anemia y el
analisis de la vida media eritrocitaria mostré valores normales. Por el contrario, el
paciente C mostr6 anemia y requirid transfusiones hasta los 15 afios de edad.
Factores genéticos desconocidos podrian explicar las diferencias fenotipo-genotipo
observadas en los pacientes estudiados y deberian explorarse en futuros estudios.



