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RESUMO

Dentre os varios temas estudados no campo da medicina e na enfermagem, a porfiria ocupa
consideravel espaco de discussdo, presente como tema central incontdveis artigos académicos,
sites e revistas cientificas. A escolha pelo respectivo tema, tem como objetivo, a melhor
compreensao deste, com relagdo a sua origem, definicdo, desenvolvimento metodologico e
diagnoéstico, assim como compreender o que leva a sua ocorréncia nos diversos tipos de
ambientes. A porfiria constitui em um grupo de doengas que podem ser herdadas ou adquiridas,
por meio de defeito na produg¢do de enzimas, sendo elas proteinas que atuam como
catabolizadores bioldgicos, que sdo substancias ocorrendo a diminuicdo da energia de ativacao
das respostas, acelerando entdo, suas reacdes quimicas que ocorrem no interior do organismo
vivo. Sendo elas essenciais para diversas fungdes vitais, tais como: digestdo de alimentos,
producdo de energia, reaplicagdo do DNA e a regulacdo do metabolismo. As enzimas funcionam
diminuindo a energia da ativagdo necessaria para que uma reagao quimica ocorra, permitindo
que as células realizem suas atividades de forma agio e eficiente. Com isto, esta deficiéncia
enzimatica ¢ especifica nas enzimas hemoglobinas, situando-se na heme, na qual ¢ uma proteina
encontrada nos globulos vermelhos do sangue, com sua funcionalidade na transportacdo de
oxigénio dos pulmdes para os tecidos do corpo. Visto que, a porfiria ¢ o resultado de uma
mutagdo genética hereditaria em um dos genes envolvidos na producdo da heme. Em uma
primeira analise, além da delimitacdo do tema, busca-se também compreender sua trajetoria
historica, no ano de 1841, surgiu o termo porfiria com sua origem da palavra grega Porphyrus
com o significado da cor purpura, dentre sua historia pode-se ser citado Gerardus Johannes
Mulder, definiu a composi¢ao quimica das substancias purpura, chamando assim de hematina.
Ha varios tipos de porfiria, a Porfiria Aguda Intermitente (PAI) frequente afeta o sistema de
origem neuroldgico, no caso da Porfiria Cutanea Tardia (PCT) ¢ uma forma grave que afeta a
pele, causadas por deficiéncia hepatica adquirida ou congénita da atividade uroporfirinogénio
descarboxilase, uma enzima na via Biosintética da heme, incluindo os sintomas: sensibilidade
a luz solar, bolhas na pele e cicatrizes.

Palavras-chave: enzimas; enfermagem; substancias; reagdes quimicas; hemoglobina.

1 INTRODUCAO
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A porfiria ¢ uma comorbidade rara que faz parte do rol de doengas metabolicas que afeta
a producdo da heme, componente do grupo sanguineo, observado na hemoglobina sendo
responsavel pelo transporte de oxigénio de nutrientes. A porfiria comete cerca 65 a 100 mil
individuos no mundo decorrentes de mudancas na producdo da heme sendo a substincia
essencial para a formacao da hemoglobina.

Segundo a ABRAPO (2023), o mecanismo da producdo da heme ¢ como o da linha de
montagem de uma fabrica quando ha uma falha existem também véarios prejuizos como por
exemplo em porfirias agudas ¢ como se houvesse uma quebra na producdo as infusdes de
hematina suprindo a necessidade da formagao de hemoglobinas minimizando assim o acimulo
toxico € valido ressaltar que as manifestacdoes das crises dependem do tipo de porfirinas ou
precursores que se acumulam e do local onde se acumulam como por exemplo a pele e os
orgdos. Diante dos autores Kothadia, LaFreniere e Shah (2020) a prevaléncia de 1 em 25.000
individuos nos EUA e uma prevaléncia mundial entre 1 em 500 a 1 em 50.000 individuos no
mundo.

As porfirias podem ser de varios tipos como a porfiria aguda intermitente, porfiria
cutanea tardia, a porfiria eritropoética congénita o acimulo de proferias pode vir a ter causa que
ndo esteja relacionada com a mutacdo genética. Segundo Silveira et al. (2022) efetuar um
diagnoéstico de forma precoce minimiza as sequelas decorrentes dos ataques agudos levando
assim um alerta a familia, estudantes de satude, profissionais de saude e a sociedade perante os
fatores ambientais que necessitam ser evitados e ¢ importante dar €énfase que conhecer a variante
genética patogénica ¢ de extrema necessidade. O tratamento da doenca ainda ¢ restrito o
panhematin ¢ o unico medicamento aprovado pela Food and Drug Administration (FDA) -
Agencia Federal do Departamento de Saude e servigos humanos dos Estados Unidos-para o
tratamento de Porfiria Aguda Intermitente (PAI), ou seja, ainda ¢ necessario que tenham estudos
para o alcance de mais remédios.

Este artigo tem como o objetivo de explorar maneiras abrangentes a diferentes formas da
porfiria, como a relacdo com sua origem, os tipos, os déficits enzimaticos, o tratamento precoce,
acerca de suas caracteristicas clinicas, diagndsticos e impacto na qualidade de vida dos
pacientes. Além disso, procuramos destacar os avangos recentes na compreensao e gestao destas
doencas metabdlicas raras, fornecendo informagdes para profissionais de saude e pacientes
interessados.

2 MATERIAIS E METODOS

A pesquisa ¢ uma revisao bibliografica e tem como instrumento o estudo literario com
base em pesquisas em artigos cientificos e sites académicos, e tem como objetivo proporcionar
aos estudantes de satde, aos profissionais de satide, aos pacientes acometidos pela doenca e a
sociedade de modo geral, uma compreensdo mais abrangente acerca da porfiria, uma doenca
escassamente discutida. Essa revisdo bibliografica tem como fonte de pesquisa a Biblioteca
Virtual de Satde (BVS), Google Académico, Pubmed e Lilacs. Para a fundamentagao do tema
suplicado, utilizou-se como base os melhores dados selecionados pelos autores acerca da
tematica porfiria, prevengdo e visibilidade da doenca, juntando o que j& se sabe a respeito e
acrescentando o que pode ser feito para melhor lidar com a enfermidade nos dias atuais.

Para De Souza, De Oliveira e Alves (2021), a revisdo bibliografica ¢ um levantamento
realizado das obras publicadas sobre a teoria, que por sua vez, direciona o trabalho cientifico.
Com o intuito de reunir e analisar textos publicados, a fim de apoiar o trabalho cientifico. A
revisdo bibliografica ¢ de suma importancia por se tratar de um momento onde proporciona a
aproximacao do pesquisador ao que ja foi escrito o que esta sendo pesquisado.
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Para essa producdo foram utilizados 10 artigos cientificos e a base para a sele¢dao foram
aqueles que possuissem uma abordagem completa da doenca e ou os que continham
informagdes inovadoras a fim de trazer maiores informacdes sobre uma doenga que € pouco
falada e pouco escrito a respeito. Os artigos e sites utilizados sdo do ano 2019 até o ano 2023
seguindo as normas da ABNT (Associacdo Brasileira de Normas Técnicas).

3 RESULTADOS E DISCUSSAO

De inicio iré ser abordado um quadro com algumas categorias de porfirias se associando
a varios tipos de doengas com o intuito de abordar um melhor entendimento ao leitor sobre estas
patologias de suma importancia para a sociedade, sendo uma tematica pouco conhecida em
pesquisas académicas atualmente.

Quadro 1: Artigos selecionados segundo ano de publicacao, titulo, autor, objetivos e resultados.
Bahia (BA), 2023.

Ano de Base de Titulo Autores Objetivos Resultados
publicaca dados
0
2014 BSV Fisiopatologia da CARVALHO, | Apresentar a Conclui-se
porfiria aguda Maité Peres de | porfiria aguda que a buscar
intermitente. et al. intermitente como a | por estudos
mais comum entre | fisiopatologic
os tipos de 0 s tem como
porfirias, e mostrar | a busca por
assim os estudos diagnostico
dos processos diferenciado,
fisiologicos tratamentos e
desordenados que | prevencdes
causam doengas ou | desta doenca
lesbes em  um | como porfiria.
individuo.
2018 Google Porfiria DO Orientar os Identificar-se
Académic | Hepatoeritropoiétic | NASCIMENT | individuos ao os sintomas
0 a. 0 conhecimento de relacionados
LO,UI.{ENCO’ uma das raras a Porfira, para
?11{11%%1"2]; Porfirias que e a que assim
CARVALHO Porfiria possa ser
Waleska Vida’l. Hepatoeritropoiétic | detectar 0
a, que tem como qual tipo de
sintomas lesGes porfiria 0
bolhosas, individuo
hipertricose, tenha.
cicatrizes, anemia €
urina  rosa  oi
avermelhada.
2011 Scielo Porfiria cutanea | HAENDCHE, | Analisar  que Notou-se que
tarda e  lapus | Leticiaeral alguns casos de uma pessoa
eritematoso Lupus com LES e
sistémico. podem se associar lesoes
a porfiria, mas as bolhosas
causas dessa pode levar ao
associagdo ainda diagnostico
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sdo desconhecidas,
sendo assim € de

de Porfiria
cutanea tarda,

extrema associada
importancia ter assim com o
como objetivo uma | Lupus,

boa analise para buscando

que posso ter uma

assim o boa analise, ja
diagndstico de que essa
Porfiria associada associagdo

ao Lupus. merece

atencdo, pois
o uso de
alguns

medicamento
s pode levar a
febre, nauseas
e aumento de

enzimas
hepatica.
2021 Google Complicagdes BUENO, Relatar os desafios | Identificou-se
académico | decorrentes da | Ariane de das Complicagdes | que ha uma
Porfiria aguda | Lourdes geradas pela Porfira | transmissao
Gomes et al.

intermitente:  Um
relato de caso

aguda intermitente | de

no individuo. conhecimento
sobre casos ¢
complicagdes
dos pacientes
que
apresentam a
Porfiria
aguda
intermitente.

Fonte: Organizado pelos autores, Coronel Jodo Sa (BA), 2023.

As porfirias sdo doengas metabolicas de origem genética e caracteristicas autossomicas
dominantes ou recessivas que resultam em erros nas vias biossintéticas das porfirinas e da heme.
Neste grupo, a porfiria aguda ¢ particularmente proeminente, segundo Carvalho et al. (2014), A
porfiria aguda intermitente ¢ uma doencga cujos principais sintomas incluem dor abdominal,
nduseas, vomitos, alteragdes do habito intestinal, taquicardia, febre, neuropatia periféricae
transtornos mentais. Uma crise pode ser desencadeada por uma variedade de factor es, incluindo
dietas hipocaloricas e pobres em hidratos de carbono, medicamentos produtores de porfirinas,
stress e exercicio excessivo.

A patologia Porfiria Hepatoeritropoiética ¢ uma forma rara de porfiria. Diante das
perspectivas de Silverio e Miamae (2014) ¢ causada por deficiéncia grave de UROD devido a
defeitos homozigotos ou heterozigotos. Os sintomas clinicos da HEP sdo semelhantes aos da
porfiria eritropoiética congénita, ocorrem na infancia durante o primeiro ano de vida e incluem
fotossensibilidade grave, fragilidade da pele e vesiculas subepidérmicas. Ha excesso de pélos
faciais e eritrodermia.

De acordo com a Singal (2019) A porfiria cutinea tardia causa lesdes cutdneas com
bolhas e crostas nas costas das maos e em outras areas do corpo expostas ao sol. Outros sinais
comuns incluem bolhas, hirsutismo, hiperpigmentacdo da pele e fragilidade da pele devido a
ferimentos leves que levam a urina escura ou vermelha. E segundo Sanar (2023) Os lupus
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sistémicos ¢ uma doenca multifatorial, cujo principal aspecto ¢ o desequilibrio do sistema
imunologico, causado principalmente pela inter-relagdo de fatores. Isso inclui genética,
hormdnios e meio ambiente.

A porfiria hepatoeritropoiética (HEP) ¢ um tipo raro de porfiria causada por uma
deficiéncia da quinta enzima desta via (uroporfirinogénio descarboxilase, UROD). Os defeitos
na atividade enzimatica sdo causados por mutagdes bialélicas no gene UROD. Atualmente, sao
conhecidas 109 mutagdes UROD. Em humanos, a doenga comeca precocemente e se manifesta
na infancia como urina vermelha, fotossensibilidade da pele em areas expostas ao sol e
hirsutismo. Defeitos semelhantes e associagdes com fotossensibilidade e doencas hepaticas
existem em varios modelos animais, incluindo peixes-zebra e camundongos.

A associag¢do entre lipus eritematoso sist€émico e porfiria ¢ rara, mas conhecida hd muito
tempo. Isso exige que os médicos realizem um diagnostico diferencial cuidadoso das lesdes
bolhosas nesses pacientes e tenham cautela ao prescrever certos medicamentos, como a
cloroquina. Doses comuns para o tratamento do lipus podem causar hepatotoxicidade em
pacientes com porfiria. De acordo com Harris-stith ez al. (2015), o lapus eritematoso sistémico
(LES) pode inicialmente apresentar manifestagdes cutaneas. Isso acontece cerca de 23% das
vezes. Trés quartos dos pacientes com esta doenga do colageno desenvolvem algum tipo de
manifestagdo cutanea, que pode apresentar caracteristicas proteicas, como a formagao de bolhas.
As lesoes bolhosas dos lupus sdo cronicas e disseminadas, ndo deixam cicatrizes e localizam-
se na por¢ao subepidérmica.

Quadro 2: Informagdes sobre tratamento e doenca da porfiria e seus diferentes tipos.
Bahia (BA), 2023.

Porfiria aguda:

Hospitaliza¢do geralmente é necessaria.

Suspensdo de medicamentos
como:

Anticonvulsivantes, metoclopramida, sedativos, bloqueadores dos canais de
calcio, sedativos, antibidticos, antifingicos ¢ horménios.

Gera dor:

Nauseas e vOmitos.

A gravidade dos sintomas:

Fornece um aporte elevado de glicose (300 gramas ou mais/dia) através de
dieta rica em carboidratos ¢ infusdo de glicose hipertonica, de acordo com a
gravidade dos sintomas.

Suporte:

Corregao de hiponatremia, hipo/hipertensdo e suporte ventilatorio (paralisia
bulbar). Além disso como suporte ha terapia com hematina nos Estados
Unidos ou arginato de heme na Europa, agem inibindo a agdo da primeira
sintese da heme, bloqueando a produg¢ao e o acimulo de porfirinas que
possuem um custo elevado e que ndo sdo produzidas no Brasil.

Porfirias cutaneas agudas:

Evitar a exposi¢do da pele a luz solar (roupas apropriadas, fotoprotetores,
insulfilm nas janelas.

Porfirias cutanea tardia:

Forma mais frequente de porfiria.

Tratamentos  recomendados
durante a fase ativa da doenca:

Flebotomias programadas e cloroquina ou hidrocloroquina sdo tratamentos
indicados durante a fase ativa da doenga.

Identificacdo e evitagdo de
fatores desencadeantes como:

Alcool, tabaco, estrégenos, sobrecarga de ferro, infecgdo por HIV E HCV.

Protoporfiria eritropoiética:

Uso de beta-caroteno melhora a tolerancia aos raios solares ¢ ingestdo de
colestiramina podem diminuir niveis de porfirinas.

Porfiria eritropoiética
congénita:

Transfusdes sanguineas e a administragdo oral do carvdo ativado pode ser
utilizado.

Em casos graves:

Esplenectomia o transplante de medula 6ssea é fundamental.

Fonte: Organizado pelos autores, Coronel Jodao Sa (BA), 2023.
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Vassilou et al. (2022), visa que a forma de tratamento da porfiria aguda intermitente
Lissing (PAI) envolve uma combinagdo de historico clinicos e que por ser uma doenca
metabolica hereditaria rara associa-se a um alto risco de cancer primario de figado (CLP),
principalmente carcinoma hepatocelular (CHC). Segundo Gou, Phillips e Anderson (2023) a
porfiria cutanea apresenta lesdes cutineas vesiculares e com crostas no dorso das maos e outras
areas do corpo que sdo expostas ao sol como caracteristicas da doenca evidenciando a
fragilidade da pele, hipertricose, hiperpigmentagdo da pele e urina escura ou avermelhada,
lesdes cutaneas bolhosas e essa porfiria acomete mais homens de pele branca de fatores
influentes para o diagnoéstico ha porfirinas plasmadticas totais emissdo de fluorescéncia
plasmatica, porfirinas urinarias totais, total de porfirinas dos eritrécitos.

Por fim, segundo Wang et al. (2019) a hemina pode-se ser utilizado para o tratamento
de crises em apenas um segmento de pacientes com porfiria, mas ¢ inadequado temporariamente
a mulheres relacionadas com o ciclo menstrual sendo suscetiveis, depois da suspeita ou da
confirmacdo de que o tratamento inicial com carboidratos foi inadequado. Além de suas
indicagdes limitadas, e apesar da hemina apresentar uma resposta aceitavel a situagdes de crises
em alguns pacientes com porfiria, nisto em alguns pacientes ndo apresentam boa tolerabilidade
a esse medicamento. Portanto as limitagdes da terapia com a hemina sdo bem conhecidas,
especialmente no que diz respeito as indicagdes nas instrugdes de uso, que se aplicam apenas a
determinadas situacdes como por exemplo em crises moderadas a graves.

4 CONCLUSAO

Pode-se concluir que as pesquisas sobre o tema porfiria concentram-se principalmente nos
objetivos de sua origem. Sendo assim, sd3o um grupo de doengas causadas pela producao de
enzimas, que sdo proteinas que atuam como catalisadores bioldgicos, substancias que provocam
reducdo de energia, acelerando assim as reagdes quimicas que ocorrem nos Organismos Vivos.
Portanto, ¢ importante buscar pesquisas sobre esse tema para entender suas origens.
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