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CAS CLÍNICCAS CLÍNIC

•• Dona de 38Dona de 38 anysanys, 170 cm i 75, 170 cm i 75 kgkg..
•• OriginàriaOriginària dede PolòniaPolònia..
•• AcutAcut a UCIESa UCIES perper presentar des de fa 1 presentar des de fa 1 

mesmes dificultat perdificultat per a laa la marxamarxa que haque ha
augmentataugmentat enen els darrersels darrers 22--33 diesdies,, precedit precedit 
per quadreper quadre catarral decatarral de vies respiratòries vies respiratòries 
altes amb febrealtes amb febre de 38º.de 38º.



ANTECEDENTSANTECEDENTS

•• TrombosiTrombosi venosavenosa successivasuccessiva a una un partpart,, ambamb
edema residual.edema residual.

•• Sense alèrgies medicamentoses conegudesSense alèrgies medicamentoses conegudes. . 
NoNo hàbit tabàquichàbit tabàquic..



EXPLORACIÓ FÍSICAEXPLORACIÓ FÍSICA

•• ConscientConscient i orientada.i orientada. NormohidratadaNormohidratada. . 
TA: 100/40. FC: 100 X´. FR: 26TA: 100/40. FC: 100 X´. FR: 26 rpmrpm.. SatSat
O2(0.21): 100. Tª 37.3.O2(0.21): 100. Tª 37.3.

•• Funció respiratòriaFunció respiratòria ii cardíaca correctescardíaca correctes,,
hemodinàmicamenthemodinàmicament estable.estable.

•• NRLNRL:: DisminucióDisminució de lade la forçaforça EEII iEEII i
arreflèxiaarreflèxia..

•• ABDABD:: TouTou ii depressibledepressible, no, no dolorósdolorós,,
peristaltisme conservatperistaltisme conservat..



EXPL. COMPLEMENTÀRIESEXPL. COMPLEMENTÀRIES

•• ANALÍTICAANALÍTICA:: NaNa 125.7125.7 mEqmEq/l, K 3.54/l, K 3.54
mEqmEq/l, Cl 95.2/l, Cl 95.2 mEqmEq/l,/l, HbHb 9.8 g/dl.9.8 g/dl.

•• PUNCIÓ LUMBARPUNCIÓ LUMBAR: : ↑↑ protprot,, celcel//campcamp NN

ORIENTACIÓ DIAGNÒSTICA

SDRE. GUILLAINSDRE. GUILLAIN--BARREBARRE



SDRE. GUILLAIN BARRESDRE. GUILLAIN BARRE
•• GrupGrup dede malalties autoinmunesmalalties autoinmunes enen quèquè eses

produeix degeneració axonalprodueix degeneració axonal ii desmielinització desmielinització 
progressivaprogressiva..

•• Incidència annualIncidència annual: 1: 1--33 perper 100.000.100.000.
•• Antecedent infecciósAntecedent infecciós : CMV, C.: CMV, C. jejunijejuni, EB, ..., EB, ...
•• ClínicaClínica:: DebilitatDebilitat muscular (muscular (→→ VM)VM),, parestèssiesparestèssies,,

arreflèxiaarreflèxia,, alteracionsalteracions SNA.SNA.
•• Tractament específicTractament específic::

–– Immunoglobulina evImmunoglobulina ev (400 mg/(400 mg/kgkg//dia durantdia durant 55 diesdies))
–– PlasmafèresiPlasmafèresi



SDRE. GUILLAIN BARRESDRE. GUILLAIN BARRE



PLA TERAPÈUTIC IPLA TERAPÈUTIC I
•• IngrésIngrés a UCIa UCI perper aa monitoritzaciómonitorització..
•• IG (30 g / 24 hIG (30 g / 24 h evev)) durantdurant 44 diesdies..

PLA DIAGNÒSTIC PLA DIAGNÒSTIC ––UCI, DIA 1UCI, DIA 1
•• EMGEMG: Neuropatía sensitiva: Neuropatía sensitiva--motoramotora axonalaxonal agudaaguda
•• EsEs proposaproposa estudiarestudiar diagnòsticdiagnòstic diferencial dediferencial de

neuropaties perifèriquesneuropaties perifèriques..
•• ANALÍTICAANALÍTICA:: HipoalbuminèmiaHipoalbuminèmia ii anèmiaanèmia FeFe



CURS CLÍNIC CURS CLÍNIC –– UCI, DIA 3UCI, DIA 3

•• LaLa pacientpacient presenta unpresenta un episodi agutepisodi agut de dolor de dolor 
abdominal +abdominal + insuficiència respiratòriainsuficiència respiratòria queque
requereix intubació orotraquealrequereix intubació orotraqueal ii ventilventil--lació lació 
mecànicamecànica..

•• DavantDavant lala ineficàciaineficàcia deldel tractamenttractament inicialinicial amb amb 
immunoglobulinaimmunoglobulina ((evolucióevolució deldel quadre quadre 
neurològicneurològic) i  les) i  les dades analítiquesdades analítiques ii clíniques clíniques 
actualsactuals eses sospitasospita d’und’un possible atacpossible atac de de 
PORFÍRIA HEPÀTICA AGUDAPORFÍRIA HEPÀTICA AGUDA..



PORFÍRIESPORFÍRIES
•• GrupGrup d’d’ alteracions genètiquesalteracions genètiques enen quèquè eses produeixprodueix

unauna deficiènciadeficiència enen algun dels enzims implicatsalgun dels enzims implicats a la a la 
rutaruta biosintèticabiosintètica deldel grupgrup hemo.hemo.

•• Herència autossòmica dominantHerència autossòmica dominant..

•• IncidènciaIncidència: 5 casos: 5 casos perper 100 000.100 000. MajoriaMajoria dede
pacients assiptomàtics durant totapacients assiptomàtics durant tota la vida.la vida.



Porphyria Enzyme Defect Primary Symptom 

Erythropoietic Class 

Congenital erythropoietic 
porphyria, CEP 

Uroporphyrinogen III 
cosynthase 

Photosensitivity 

Erythropoietic protoporphyria, 
EPP 

Ferrochelatase Photosensitivity 

Hepatic Class 

ALA dehydratase deficiency 
porphyria, ADP 

ALA dehydratase Neurovisceral 

Acute intermittent porphyria, AIP PBG deaminase Neurovisceral 

Hereditary coproporphyria, HCP Coproporphyrinogen 
oxidase 

Neurovisceral, some 
photosensitivity 

Variegate porphyria, VP Protoporphyrinogen 
oxidase 

Neurovisceral, some 
photosensitivity 

Porphyria cutanea tarda, PCT Uroporphyrinogen 
decarboxylase Photosensitivity 

Hepatoerythropoietic porphyria, 
HEP 

Uroporphyrinogen 
decarboxylase 

Photosensitivity, some 
neurovisceral 















PORFÍRIESPORFÍRIES
•• ClínicaClínica

–– HiponatrèmiaHiponatrèmia
(SIADH)(SIADH)



PORFÍRIESPORFÍRIES
•• DiagnòsticDiagnòstic













ETHANOL





PLA TERAPÈUTIC IIPLA TERAPÈUTIC II
•• Fluidoteràpia amb sèrum glucosatFluidoteràpia amb sèrum glucosat al 10% al 10% 

(500 ml cada 12h(500 ml cada 12h durantdurant 44 diesdies, 100 mg/, 100 mg/diadia))

CURS CLÍNIC CURS CLÍNIC –– UCI, DIA 4UCI, DIA 4
•• PacientPacient hipotensa,hipotensa, hipovolèmicahipovolèmica ii anúricaanúrica..
•• Acidosi làcticaAcidosi làctica ++ insuficiència respiratòriainsuficiència respiratòria severa.severa.
•• Pronòstic moltPronòstic molt desfavorable.desfavorable.
•• Els familiarsEls familiars informeninformen d’enolisme crònicd’enolisme crònic..
•• 3ª3ª sospita diagnòsticasospita diagnòstica: : SHOSHIN BERISHOSHIN BERI--BERIBERI



DIES UCI 4rt 5è 6è 

GLUCOSA 130 107  

P. TOTALS 7.4 7.3  

ALBÚMINA 2.6 2.5  

UREA 34 43 60 

CREATININA 1.04 1.3 2.36 

SODI 122 125 130.3 

POTASSI 5.0 4.8 5.1 

CLORUR 89 91 95.9 

GASO ART    

PH 7.33 7.13 6.96 

PCO2 12 14 24 

HCO3 6.3 4.7 5.4 

EXC BASE -19.6 -24.5 -26.5 

PO2 222 185 100 

SAT O2 100 99 92 

LACTAT 6.4   

LDH  568  

ORINA    

VOLUM 24H 750   

ALA 3.5   

PBG 0.4   

DIES UCI 4rt 5è 6è 7è 8è 9è 11è 12è ALTA UCI VALORS REF. VALORS REF. 

75 - 115 mg/dl 

6.4 - 8.3 g/dl 

3.8 - 5.1 g/dl 

10 - 50 mg/dl 

0.5 - 1.2 mg/dl 

136 - 145 mEq/l 

3.5 - 5.1 mEq/l 

98 - 111 mEq/l 

  

7.35 - 7.45  

32 - 42 mmHg 

20 - 24 mEq/l 

-3.3 – 1.2 mE/l 

75 - 100 mmHg 

95 - 100 % 

0.5 - 2.2 mEq/l 

150 - 450 UI/l 

  

600 - 2000 ml 

0.1 – 5 mg 

0.1 – 2 mg 

•Es descarta síndrome de
renutrició.

• Els valors de P, Mg i K  
es troben dins l’intèrval
de normalitat durant 
tota l’estada a UCI. 



DEFICIÈNCIA DE TIAMINADEFICIÈNCIA DE TIAMINA

•• ““Dry beri beriDry beri beri” ” →→ SSíímptomes neurolmptomes neurolòògicsgics..
SSííndrome dendrome de WernikeWernike -- KorsakofKorsakof..

•• ““Wet beri beriWet beri beri”” →→ QuadreQuadre cardiovascularcardiovascular
ShoSho--shin beri berishin beri beri →→ FulminantFulminant..



SHOSHO--SHIN BERI BERISHIN BERI BERI



PLA TERAPÈUTIC IIIPLA TERAPÈUTIC III
•• TiaminaTiamina evev:: BolusBolus 250 mg 250 mg →→ 100 mg/8h100 mg/8h
•• Cimetidina evCimetidina ev: 300 mg/12h (: 300 mg/12h (ús compassiuús compassiu, en espera, en espera

d’arginatd’arginat d’hemina,d’hemina, NormosangNormosang®®))

CURS CLÍNIC CURS CLÍNIC –– UCI, DIA 7UCI, DIA 7
•• Recuperació hemodinàmicaRecuperació hemodinàmica i dei de l’equilibri àcidl’equilibri àcid ––

base quebase que permetpermet retirada deretirada de fcs vasoactiusfcs vasoactius (NA)(NA)
•• DeteriorDeterior de lade la funciófunció renalrenal amb necrosiamb necrosi tubular tubular 

aguda queaguda que requereix hemodiàlisirequereix hemodiàlisi..



DIES UCI 4rt 5è 6è 7è 8è 9è 11è 12è ALTA UCI VALORS REF. 

GLUCOSA 130 107   150 185 100 101 83 75 - 115 mg/dl 

P. TOTALS 7.4 7.3   6.5 5.5 4.6 6.4 7.2 6.4 - 8.3 g/dl 

ALBÚMINA 2.6 2.5   2.3 1.9 1.9 3.0 3.4 3.8 - 5.1 g/dl 

UREA 34 43 60 82 70 67 70 123 76 10 - 50 mg/dl 

CREATININA 1.04 1.3 2.36 2.68 2.3 2.2 1.96 1.38 1.17 0.5 - 1.2 mg/dl 

SODI 122 125 130.3 133.4 135 136 140 145 141 136 - 145 mEq/l 

POTASSI 5.0 4.8 5.1 3.9 3.1 3.2 3.0 4.5 4.2 3.5 - 5.1 mEq/l 

CLORUR 89 91 95.9 95.7 94 99 101 103 100 98 - 111 mEq/l 

GASO ART            

PH 7.33 7.13 6.96 7.53 7.50 7.52 7.42   7.35 - 7.45  

PCO2 12 14 24 28 33 33 41   32 - 42 mmHg 

HCO3 6.3 4.7 5.4 23.4 25.7 26.9 26.6   20 - 24 mEq/l 

EXC BASE -19.6 -24.5 -26.5 0.7 2.5 4.0 2.1   -3.3 – 1.2 mE/l 

PO2 222 185 100 223 178 156 164   75 - 100 mmHg 

SAT O2 100 99 92 100 100 100 99   95 - 100 % 

LACTAT 6.4   9.2      0.5 - 2.2 mEq/l 

LDH  568   5610     150 - 450 UI/l 

ORINA            

VOLUM 24H 750         600 - 2000 ml 

ALA 3.5         0.1 – 5 mg 

PBG 0.4         0.1 – 2 mg 



CURS CLÍNIC CURS CLÍNIC –– ALTA UCIALTA UCI
•• RecuperacióRecuperació de lade la diuresidiuresi ii normalitzaciónormalització de lade la

funciófunció renal querenal que permet suspensiópermet suspensió HD.HD.
•• Millora progressiva dels paràmetres analíticsMillora progressiva dels paràmetres analítics i de i de 

lala funció respiratòriafunció respiratòria,, extubació sense incidènciesextubació sense incidències
•• EstatEstat actualactual conscientconscient i orientada,i orientada, clínicamentclínicament

estable,estable, Persisteix tetraparèssiaPersisteix tetraparèssia ii sensibilitat sensibilitat 
reduïdareduïda a lesa les extremitatsextremitats. Es. Es decideixdecideix alta alalta al
ServeiServei dede NeurologiaNeurologia i programa dei programa de rehabilitaciórehabilitació..

•• EMGEMG:: Progressió delsProgressió dels signes designes de degeneració degeneració 
axonalaxonal ii alteracions neurogràfiquesalteracions neurogràfiques..



INFORME D’ALTA INFORME D’ALTA –– M. INTENSIVAM. INTENSIVA
•• Els resultats analítics tantEls resultats analítics tant enen sang comsang com a orina a orina 

hanhan descartatdescartat dede momentmoment, el, el diagnòsticdiagnòstic dede crisicrisi dede
porfíriaporfíria agudaaguda intermitentintermitent....

•• DavantDavant la bonala bona respostaresposta clínica aclínica a l’administraciól’administració
de tiamina i elde tiamina i el coneixementconeixement a posteriori a posteriori dede l’hàbit l’hàbit 
enòlic crònicenòlic crònic de lade la pacient amb baixapacient amb baixa ingestaingesta
alimentària els darrerrsalimentària els darrerrs 22 mesosmesos, el, el quadre quadre 
suggereixsuggereix elel diagnòsticdiagnòstic dede shoshin beri berishoshin beri beri
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