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Neurologicas
(PAI, D-ALA-D)

Cutaneas -
(PPE, PCT, PEC)
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Sistema Nervoso Central

Terceiro Agueduto
veniriculo carabral

Telencefalo

Quarto
ventriculo

Diencéfaio

Mesencétfalo
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Bulbo

Cerebelo



Torécicos

Medula e Nervos Periféricos
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Sistema Nervoso Autonomo

Parassimpatico

Estimula a salivagdo

Reduz os
batimentos
cardiacos

Contrai 0s
brénguios

Estimula a atividade
do estomago
e do pincreas |

Estimula a
vesicula biliar

Contrai a bexiga

Promove a erecao

Simpatico

"ﬁ"" Dilata a pupila
J""'a ] ) )
¢ Inibe a salivagao

Ganglios
simpaticos

Relaxa os
brénguios

| (M{ Acelera os
B batimentos cardiacos

Inibe a atividade
do estomago
e do pancreas

l Y o Estimula a
liberagdo de glicose
pelo figado

y Estimula a produgao
de adrenalina &
] noradrenalina

t —-!? Relaxa a bexiga

@’ Promove a ejaculagao




Neuronio

Nucleo
Nucléolo

Corpo
celular

qunha de
mielina

Dendrites

Nodulo de Ranvier




Hipocrates - provavelmente o primeiro a
descrever um caso de porfiria:

e Paciente de Thasos, com sintomas neuro-
l6gicos e psiquiatricos (crises convulsivas,
sensacao de terror, diminuicao do nivel de
consciéncia, lipotimia, febre, e eliminacao de
urina escurecida, pouco antes da mens-
truacao, seguidos de remissao completa e
espontanea do quadro apos tres dias).



WALDENSTROM...
PAl "a pequena imitadora®

Sistema Nervoso Central:
Encefalo, Cerebelo e Medula

Sistema Nervoso Periferico:
Nervos Sensitivos e Motores

Sistema Nervoesoe Autonomo:
Simpatico e Parassimpatico




. Alguns pacientes relatam sintomas que
poderiam constituir uma fase prodromica da
doenca, como mal-estar vago, dores ines-
pecificas, difusas, e alteracoes do sono.

J Os disturbios do sono, especialmente a
insonia, parecem estar relacionados as fases
Iniciais dal crise de porfiria.



. O pico de incidéncia do primeiro atague
ocorre entre os 20 e os 30 anos, e € in-
comum que o primeiro surto ocorra antes da
primeira ou apos a sexta decada de vida.
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o A maioria das crises de PAl. Ocorre entre a

terceira e quarta décadas. Predomina no sexo
feminino, 1,4:1.

;es ocorre em média 11 anos mais tarc
as mulheres.

...a0s 36 e aos 25 anos, respectivamente).
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INCIDENCIA E PREVALENCIA

. Extremamente variaveis de um pais para
outro. Mais frequente na Escandlnawa Ingla-
terraelra d. '

. Em geral, considera-se que a prevaléncié
de pacientes com PAl é de 1 a 5/100.000
habitantes, enquanto que a de portadores do

gene é estimada em 1/10.000.



. Na maioria dos paises estudados, a PAl é
mais comum que os demais tipos de porfiria.
Nao ha evidéncia de predominio sazonal na

incidéncia dos surtos. Nao ha estudos a respeito
no Brasil.



. A PAIl é doenca hereditaria, com transmissao
autossomica dominante e penetrancia incom-
pleta, de 10 a 20%, existindo graus variaveis de
expressao, com quadros clinicos de gravidade
diversa.

J Aproximadamente 80 a 90% dos individuos
herdeiros do gene sao apenas portadores, ou seja,
permanecem latentes durante toeda a vida, sem
apresentarem manifestacoes clinicas.



. O gene responsavel pela transmissao da
PAl é o que codifica a enzima URO-S, localizando-
se na porcao distal do braco longo do
cromossomo 11, nos locus 24.1 e 24.2 , e
contém 15 exons.

J Sua seguencia ja e totalmente conhecida.



. Nao ha correlacao entre a severidade dos
sintomas e o tipo de mutacao. Numa mesma
familia a expressao clinica pode ser extrema-
mente variavel entre os individuos, e pode
mesmo haver variacao entre uma e outra crise,
NO mMesmo paciente.
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. E possivel, por outro lado, que diferentes
padroes geneticos modulem a sensibilidade
individual a um determinado fator preci-
pitante. .
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Fim da Introducao!

Obrigado!




