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Abreviações utilizadas neste artigo: 
AHP (porfiria hepática aguda),  
AIP (porfiria aguda intermitente),  
ALA (ácido δ-aminolevulínico),  
ALAD (porfiria por deficiência de desidratase do ácido 5-aminolevulínico),  
DRC (doença renal crônica),  
TFGe (taxa de filtração glomerular estimada),  
CHC (carcinomahepatocelular),  
HCP (coproporfiria hereditária),  
HMBS (hidroximetilbilano sintase),  
PAKD (doença renal associada à porfiria), 
 PBG (porfobilinogênio),  
VP (porfiria variegada) 
 
 

Porfirias são doenças hereditárias na via de biossíntese do heme.  

O heme é uma molécula essencial que realiza uma ampla gama de funções necessárias 
para a vida aeróbica. É sintetizado através de 8 etapas enzimáticas, e mutações que 
levam a atividade parcialmente defeituosa nas enzimas de síntese de heme resultam nas 
8 porfirias hereditárias. 

 Os sintomas são devidos aos intermediários específicos que se acumulam antes da 
etapa enzimática defeituosa.  

As porfirias hepáticas agudas (AHPs) incluem porfiria aguda intermitente (AIP), porfiria 
variegada (VP), coproporfiria hereditária (HCP) e porfiria por deficiência de 5-
aminolevulínico desidratase (ALAD) (Tabela 1). 

Apresentam sintomas neuroviscerais agudos devido ao acúmulo anormal dos 
precursores da porfirina δ-ácido aminolevulínico (ALA) e porfobilinogênio (PBG).  

Clinicamente, apresentam-se com dor abdominal aguda intensa, náuseas, vômitos, 
constipação, fraqueza muscular, neuropatia, taquicardia e hipertensão. 

 Quatro porfirias adicionais apresentam-se primariamente com sintomas cutâneos e não 
são discutidas nesta revisão. 

PORFIRIAS AGUDAS: 

A porfiria aguda intermitente é o tipo mais comum de AHP, com uma prevalência 
estimada de pacientes com sintomas de aproximadamente 1 em 100.000.  
 
A apresentação clínica principal envolve ataques de dor intensa, geralmente abdominal e 
generalizada, sem sinais peritoneais ou anormalidades em imagens transversais.  
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Os ataques agudos ocorrem principalmente em mulheres em idade fértil.  
 
A AHP deve ser considerado na avaliação de todos os pacientes, especialmente de 
mulheres com idade entre 15 e 50 anos com dor abdominal intensa recorrente não 
atribuível a causas comuns.  
 
Os testes de triagem de escolha incluem porfobilinogênio urinário aleatório e ácido 
δ-aminolevulínico corrigido para creatinina.  
 
Todos os pacientes com elevações no porfobilinogênio urinário e/ou no ácido δ-
aminolevulínico devem, inicialmente, ser presumidos como portadores de AHP.  
 

 
 
ATENÇÃO!!!  
 

1- Teste de Porfirinas NÃO é recomendado como triagem/diagnóstico para 
porfiria aguda! 
 

2- Se os testes quantitativos de PBG e ALA estiverem elevados, uma porfiria 
aguda estará confirmada.  
 

3- Se PBG e ALA estiverem normais, a porfiria aguda estará excluída como causa 
dos sintomas. 

 
4- Se somente o ALA estiver elevado verifique o nível de chumbo e os ácidos 

orgânicos na urina para descartar intoxicação por chumbo e tirosinemia 
hereditária. 
 



5- Se confirmado o diagnóstico e se clinicamente indicado, o tratamento com 
hemina deve ser iniciado prontamente. 
 

6- Um teste genético vai determinar a mutação familiar. 
  

 
 
Os pilares do manejo incluem a descontinuação de drogas e produtos químicos 
porfirinogênicos, administração de dextrose oral ou intravenosa e hemina intravenosa e 
uso de analgésicos e antieméticos (seguros).  
 
O tipo da AHP pode ser confirmado, após o tratamento inicial, por testes genéticos 
para variantes patogênicas nos genes HMBS, CPOX, PPOX e ALAD.  
 
A AHP também está associada a sintomas crônicos e risco a longo prazo de hipertensão 
arterial sistêmica, doença renal e hepática crônica e carcinoma hepatocelular.  
 
Pacientes com crises agudas recorrentes (4 ou mais por ano) devem ser considerados 
para terapia profilática com hemina intravenosa ou givosiran subcutâneo.  
 
O transplante de fígado é curativo e reservado para pacientes com sintomas intratáveis 
que falharam em outras opções de tratamento. 
 
 
DECLARAÇÕES DE CONSENSOS DE MELHORES PRÁTICAS: 
 
CONSELHOS DE MELHORES PRÁTICAS 1:  
Mulheres com idade entre 15 e 50 anos com dor abdominal intensa inexplicada e 
recorrente sem uma etiologia clara após uma investigação inicial devem ser consideradas 
para triagem de um AHP.  
 
CONSELHOS DE MELHORES PRÁTICAS 2:  
O diagnóstico inicial de AHP deve ser feito por testes bioquímicos medindo ácido δ-
aminolevulínico, porfobilinogênio e creatinina em uma amostra de urina aleatória.  
 
CONSELHOS DE MELHORES PRÁTICAS 3:  
O teste genético deve ser usado para confirmar o diagnóstico de AHP em pacientes 
com teste bioquímico positivo.  
 
CONSELHOS DE MELHORES PRÁTICAS 4:  
Ataques agudos de AHP que são graves o suficiente para exigir internação hospitalar 
devem ser tratados com hemina intravenosa, administrada diariamente, de preferência 
em uma veia central de alto fluxo.  
 
CONSELHOS DE MELHORES PRÁTICAS 5:  
Além da hemina intravenosa, o manejo de ataques agudos de AHP deve incluir controle 
da dor, antieméticos, controle da hipertensão arterial sistêmica, taquicardia e 
hiponatremia e hipomagnesemia, se presentes.  
 
CONSELHOS DE MELHORES PRÁTICAS 6:  
Os pacientes devem ser aconselhados a evitar gatilhos identificáveis que possam 
precipitar ataques agudos, como álcool e medicamentos porfirinogênicos.  



 
CONSELHOS DE MELHORES PRÁTICAS 7:  
A terapia profilática com heme ou givosiran, administrada em ambiente ambulatorial, 
deve ser considerada em pacientes com crises recorrentes (4 ou mais por ano).  
 
CONSELHOS DE MELHORES PRÁTICAS 8:  
O transplante hepático para AHP deve ser limitado a pacientes com sintomas intratáveis e 
qualidade de vida significativamente reduzida refratários à farmacoterapia.  
 
CONSELHOS DE MELHORES PRÁTICAS 9:  
Os doentes com AHP devem ser monitorizados anualmente quanto à doença hepática. 
 
CONSELHOS DE BOAS PRÁTICAS 10:  
Pacientes com AHP, independentemente da gravidade dos sintomas, devem ser 
submetidos à vigilância para carcinoma hepatocelular, a partir dos 50 anos, com 
ultrassonografia hepática a cada 6 meses.  
 
CONSELHOS DE MELHORES PRÁTICAS 11:  
Pacientes com AHP em tratamento devem ser submetidos à vigilância para doença renal 
crônica anualmente com creatinina sérica e taxa de filtração glomerular estimada.  
 
CONSELHOS DE MELHORES PRÁTICAS 12:  
Os pacientes devem ser aconselhados sobre as complicações crônicas e de longo prazo 
da AHP, incluindo neuropatia, doença renal crônica, hipertensão e carcinoma 
hepatocelular, e necessidade de monitoramento em longo prazo. 
 
Descritores: Ácido 5-aminolevulínico; Ácido 5-aminolevulínico sintase; Heme; 
Porfobilinogênio; Porfíria; Porfirinas. 
 
Métodos: Esta revisão de especialistas foi encomendada e aprovada pelo Comitê de 
Atualizações de Prática Clínica do Instituto da Associação Americana de 
Gastroenterologia (AGA) e pelo Conselho de Administração da AGA para fornecer 
orientação oportuna sobre um tópico de alta importância clínica para os membros da 
AGA, e passou por revisão interna por pares pela CPUC e revisão por pares externos por 
meio de procedimentos padrão de Gastroenterologia. Essas declarações de Conselhos 
de Melhores Práticas (BPA) foram elaboradas a partir de uma revisão da literatura 
publicada e da opinião de especialistas. Como revisões sistemáticas não foram 
realizadas, essas declarações de BPA não carregam classificações formais da qualidade 
da evidência ou da força das considerações apresentadas.  
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