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APRESENTACAO

O projeto UNIMAGEMPAM surgiu no ano 2015 com o objetivo de auxiliar no contetido
didatico extracurricular dos alunos de graduagédo de Medicina do Centro Universitario de
Patos de Minas (UNIPAM), criando, assim, mais um alicerce entre 0 processo de ensino-
aprendizagem aliando a pratica médica e o diagnoéstico por imagem ensinado em sala de
aula. Essainiciativa foi idealizada pela Dra. Ana Flavia Bereta Coelho Guimaraes, professora
do curso de Medicina, especificadamente da disciplina de Habilidade de Diagnéstico por
Imagem do (UNIPAM). Este é o nono evento promovido pelo projeto. Trazendo agora do
tema: Doencas Raras.
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RESUMO: Introducao: A Porfiria consiste em
um grupo de distarbios caracterizado por defeitos
enzimaticos no metabolismo de precursores do
grupo heme. A inespecificidade dos sintomas do

quadro néo possibilita a realizagcao do diagnéstico
apenas com achados clinicos, sendo necessarios
critérios especificos para confirmacdo da
suspeita. Objetivos: Analisar a produgéo
cientifica nacional e internacional acerca dos
aspectos clinico-radioldégicos que indiguem o
diagnéstico da Porfiria. Metodologia: Reviséo
de Literatura realizada com o uso dos bancos
de dados PubMed, LILACS e SCIELO, entre os
meses de junho e agosto de 2020. Discussao: A
variedade de quadros de Porfiria ndo manifesta
apenas um achado radiologico, mas varios, que
podem ser utilizados ndo s6 no diagndéstico da
propria condicdo, mas na analise diferencial de
outras patologias. Conclusdes: Para aumentar
a precisdo diagndstica, € de suma importancia
o reconhecimento das alteragbes radiolOgicas
presentes em individuos portadores de Porfiria,
especialmente da Porfiria Intermitente Aguda,
principal alvo do estudo.

PALAVRAS-CHAVE: Diagnoéstico Por Imagem.
Porfirias. Porfiria Aguda Intermitente.

PORPHYRIA: CLINICAL-RADIOLOGICAL
DIAGNOSIS

ABSTRACT: Introduction: Porphyria consists of
a group of enzymatic defects in the metabolism of
precursors in the heme group. The non-specificity
of the symptoms of the condition does not allow
the diagnosis to be made only with clinical
findings, being determined for certain reasons for
suspicion. Objectives: To analyze the national
and international scientific production on the
clinical-radiological aspects that indicate the
diagnosis of Porphyria. Methodology: Literature
review carried out using the PubMed, LILACS
and SCIELO databases, between the months of
June and August 2020. Discussion: The variety
of porphyria pictures does not manifest only one
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radiological finding, but several, which cannot be used only in the diagnosis of the condition
itself, but in the differential analysis of other pathologies. Conclusions: In order to increase
diagnostic accuracy, it is extremely important to recognize the radiological changes present in
patients with Porphyria, especially Acute Intermittent Porphyria, the main target of the study.

KEYWORDS: Diagnostic Imaging. Porphyrias. Acute Intermittent Porphyria.

INTRODUCAO

O termo Porfiria € utilizado para descrever um grupo de distarbios, congénitos ou
adquiridos, caracterizado por defeitos enzimaticos incomuns no metabolismo de alguns
precursores do grupo heme, conhecidos genericamente como porfirinas (LAZAR, MURPHY,
2016).

Existem oito tipos de Porfiria — cada um relacionado a disfuncédo de uma enzima
especifica — que séo classificados de acordo com o sitio de maior inatividade enzimatica
(eritropoiética ou hepética) e de acordo com sua apresentacdo (aguda ou crOnica)
(FERREIRA, SILVA, COSTA, 2011). Dentre todas as variagdes descritas, a Porfiria Hepatica
Aguda, em especial a Porfiria Aguda Intermitente (PAl), € a mais comumente relatada
(SIEGESMUND et al., 2010).

As manifestagdes clinicas da PAI costumam ser muito amplas, o que compreende
grande numero de sintomas e afeta os sistemas nervoso periférico, central, autbnomo e
visceral (SIEGESMUND et al., 2010). Deve-se ressaltar que os parametros para diagnéstico
da PAIl ndo estéo totalmente estabelecidos. A inespecificidade dos sintomas encontrados
na crise ndo possibilita a certeza do diagnoéstico baseado apenas no quadro clinico, sendo
necessarios critérios laboratoriais especificos que confirmem a suspeita (DINARDO et al.,
2010).

Por esse motivo, para considerar a possibilidade de um episodio porfirico, é
necessario um alto grau de suspeicdo. Ao encontrar um paciente com sinais de fraqueza
muscular proximal (simétrica em membros superiores), paresia, distirbios hidroeletroliticos,
taquicardia e quadro de dor abdominal, no qual foram excluidas as possibilidades de
abdome agudo, pode-se langar méao de ferramentas diagnoésticas para a Porfiria (MIRANDA
et al., 2013).

Portanto, o diagnostico em imagem é utilizado dentro dos quadros porfiricos de
maneira predominantemente diferencial com o objetivo de auxiliar no esclarecimento de
suspeitas clinicas, o que permite fazer a identificacao de anomalias e 0 acompanhamento
das condigdes de tratamento (FERREIRA, SILVA, COSTA, 2011). Dessa forma, o presente
estudo busca mostrar as caracteristicas predominantes nas andlises clinico-radiologicas
da Porfiria, fornecendo uma fonte de consulta e de avaliacdo da condi¢do considerada
rara.

OBJETIVO

A fim de promover maior aprofundamento no estudo da Porfiria, especialmente
na avaliacdo diagndstica, o presente estudo tem como objetivo analisar a producao
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cientifica nacional e internacional acerca dos aspectos clinico-radiolégicos que indiquem o
diagnostico da Porfiria.

METODOLOGIA

O presente estudo compde uma revisao de literatura sistematica sobre os aspectos
clinico-radiol6gicos que embasam o diagnéstico da Porfiria. Foram selecionados artigos
dos bancos de dados da PubMed, LILACS e SCIELO. As buscas foram realizadas entre
0s meses de junho e agosto de 2020, com uso dos descritores “Porfirias”, “Porfiria
Aguda Intermitente” e “Diagnéstico Por Imagem”, nos idiomas portugués e inglés. Foram
considerados estudos publicados no periodo compreendido entre 2010 e 2020.

DISCUSSAO

As Porfirias sdo doengas metabdlicas caracterizadas por deficiéncias enzimaticas na
biossintese do grupo heme da cadeia da hemoglobina. A intera¢do entre fatores genéticos
e ambientais € importante para manifestagéo da doenca, visto que parte dos portadores
de mutagcbes permanecem assintomaticos (DINARDO et al.,, 2010; FERREIRA, SILVA,
COSTA, 2011).

Sao identificados oito tipos de Porfiria que séo diferenciados pela enzima especifica
que possui disfuncéo. A forma mais comum é a PAI, que ainda assim possui prevaléncia
rara, acometendo de um a dois casos por 100 mil habitantes (FERREIRA, SILVA, COSTA,
2011).

A PAIl apresenta-se clinicamente com ataques de dor abdominal, tetraparesia flacida
e sintomas neuropsiquiatricos. A Porfiria por deficiéncia da ALA-desidratase tem clinica
semelhante a da Porfiria Intermitente Aguda, com crises intermitentes de perda de forga,
vémitos e dores em membros (ZHENG, 2018).

A Coproporfiria Hereditaria também tem apresentagéo parecida com a manifestagédo
da Porfiria Intermitente Aguda, entretanto possui apresentacbes cutaneas com lesGes
bolhosas em areas fotoexpostas. A Porfiria Variegata também possui manifestacoes
cutdneas em éareas expostas ao sol, juntamente com sintomas neuroviscerais, sendo
aquelas com maior duracéo que estas (DINARDO et al., 2010).

Evidéncias na literatura apontam a possibilidade de abertura do quadro de Porfiria
com clinica sugestiva de Abdome Agudo Obstrutivo (Figura 1) (FERREIRA, SILVA,
COSTA, 2011). Apesar da suspeicéo clinica e radiologica, apés realizagéo de laparotomias
exploratérias, néo foi identificado sinal de obstrucdo mecanica, permanecendo incerto o
diagnostico. Na evolugéo dos quadros, os pacientes manifestaram sintomas neurologicos,
como tetraparesia flacida e paresias, sendo aventada a hipétese de Porfirias, confirmada,
posteriormente, por exames especificos (WANG, 2019).
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Figura 1: Arquivo de Revista Médica de Minas Gerais, Porfiria — uma causa rara de abdémen
agudo, 2010. Tomografia Computadorizada de abdome com imagem sugestiva de obstrucéo
em angulo esplénico do célon.

A Porfiria ndo é radiograficamente visivel, porém a Sindrome de Encefalopatia
Posterior Reversivel (PRES) pode ser associada com Porfiria Intermitente Aguda. A PRES
€ um estado neurotoxico que ocorre devido a incapacidade da circulagéo posterior de se
autorregular em resposta a alteragbes agudas na pressao arterial. Essa hiperperfusdo com
consequente rompimento da barreira hematoencefalica resulta em edema vasogénico,
geralmente sem infarto, mais comumente nas regides parieto-occiptais. (BICKNELL, 2011;
PUY, 2010; ZHENG, 2018).

Em um estudo realizado em Pequim, as manifestagdes clinicas em pacientes
com PRES eram crises convulsivas (91,7%), cefaléia (83,3%), disturbios visuais (62,5%)
e encefalopatia (29,2%). As comorbidades mais frequentes foram lGpus eritematoso
sistémico (29,2%), doenca renal (20,8%), eclampsia (20,8%), estenose da artéria renal
(12,5%), arterite de Takayasu (4,2%), sindrome de Sheehan (4,2%), purpura alérgica
(4,2%) e porfiria aguda intermitente (4,2%) (KASTRUP, 2011).

Durante um ataque agudo de PAI, a deficiéncia grave de heme resulta na falta
da proteina heme oxido nitrico sintase (NOS). Sendo assim, o efeito vasodilatador do
oxido nitrico € perdido, sendo que ele tem importéancia crucial para manutengéo do fluxo
sanguineo cerebral, resultando em vasoconstriccdo. Além disso, 0 excesso de precursores
de porifirina lesiona as células endoteliais diretamente, o que gera quebra da barreira
hematoencefalica com liberagdo subsequente de vasoconstrictores potentes no cérebro
(ZHENG, 2018).

Dentre os achados radioldégicos, mais comumente ha edema vasogénico de
aspecto simétrico em regides occiptal e parietal, relacionados ao suprimento da artéria
cerebral posterior. Existem trés padrbes principais de imagem: holohemisférica em
zonas de fronteira (tecidos mais distantes do suprimento arterial), sulco frontal superior
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e dominancia parieto-occiptal. Na Tomografia Computadorizada (TC) a regido afetada
fica hipoatenuante. Na Ressonancia Magnética (RM) ponderada em T1 a regido afetada
apresenta-se hipointensa, enquanto que em T2 e FLAIR a regido afetada esta hiperintensa
(Figura 2 e Figura 3) (BICKNELL, 2011; WANG, 2019).

Figura 2: Arquivo de Radiopaedia, ALSALAM, H. M, 2009. Disponivel em:< https://radiopaedia.
org/cases/posterior-reversible-encephalopathy-syndrome-pres?lang=us>. RM em FLAIR, corte
axial, com leséo hiperintensa em lobo occiptal bilateralmente.

Figura 3: Arquivo de Radiopaedia, ALSALAM, H. M, 2009. Disponivel em:< https://radiopaedia.
org/cases/posterior-reversible-encephalopathy-syndrome-pres?lang=us>..RM em FLAIR, corte
sagital, com les&o hiperintensa em lobo occiptal direito.

Deve-se aconselhar os pacientes com Porfiria a evitar os gatilhos e monitorar
quanto as complicagbes em longo prazo. Acredita-se que 20% dos individuos com crises
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recorrentes desenvolvam dor cronica (STEIN, 2017; WANG, 2019).

CONSIDERACOES FINAIS

A Porfiria, por fim, representa um grupo de patologias de baixa prevaléncia na
populacédo geral, com fisiopatologias semelhantes e quadro clinico inespecifico, o que
faz com que o conjunto das doencgas seja majoritariamente considerado um diagnéstico
de exclusdo. Sua forma mais comum, a PAIl, pode ser diagnosticada pela presenca de
quadro clinico condizente (ataques de dor abdominal, tetraparesia flacida e sintomas
neuropsiquiatricos) associado a sinais radiol6gicos especificos.
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