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Introducción
Las porfirias forman un grupo de en-

fermedades hereditarias causadas por
un defecto parcial en una de las siete en-

zimas de la síntesis del hem, que genera
un patrón característico de acumulación
y excreción del precursor correspondien-
te. La prevalencia depende del tipo de
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Resumen
Las porfirias forman un grupo de enfermedades hereditarias causadas por un defecto

parcial en una de las siete enzimas de la síntesis del hem, que genera un patrón característi-
co de acumulación y excreción del precursor correspondiente. La prevalencia de las porfirias
se calcula en 1/30.000 de la población general. La visión cromática normal se denomina tri-
cromasia, porque es capaz de diferenciar las mezclas coloreadas originadas a partir de los
tres colores fundamentales. El 8% de los hombres y el 1% de las mujeres sufren trastornos
del sentido cromático. Se presenta una familia en la que coinciden ambas patologías: el pa-
dre padece una porfiria cutánea tarda, el hermano menor un trastorno del sentido cromático
y el hermano mayor ambas patologías.

Palabras clave: Porfiria, Porfiria cutánea tarda, Trastornos del sentido cromático, Dalto-
nismo. 

Abstract
Porphyries make a group of hereditary diseases caused by a partial defect in one of the

seven enzymes of hem synthesis that generates a characteristic standard of accumulation
and excretion of the correspondent precursor. Porphyries prevalence is 1/30000 in general
population. Normal colour vision is called trichromasia because it is able to appreciate co-
lour mixtures made with the three basic colours. 8% of men and 1% of women suffer from
colour vision defects. A family in which both pathologies coincide is presented: the father
suffers from a porphyria cutanea tarda, the youngest brother has a colour vision defect and
the eldest brother both pathologies.
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porfiria y varía, además, de un país a
otro. En el Reino Unido, la porfiria cutá-
nea tarda afecta a uno de cada 25.000
habitantes y la porfiria congénita eritro-
poyética a menos de uno por cada mi-
llón1. Según otras fuentes, la prevalencia
de las porfirias se calcula en 1/30.000 de
la población general2.

La visión cromática normal se denomi-
na tricromasia, porque es capaz de dife-
renciar las mezclas coloreadas originadas
a partir de los tres colores fundamentales
(rojo, verde y azul). Si falta una de las
sensaciones cromáticas se habla de di-
cromasia (o dicromatopsia) y, si faltan
dos, de monocromasia3. El daltonismo
fue descrito en 1798 por John Dalton,
químico y físico inglés que sufría este
trastorno. Se trata de una variedad de di-
cromatopsia que se caracteriza por la ce-
guera para el rojo4. Según estudios reali-
zados en población general, el 8% de los
hombres y el 1% de las mujeres sufren
trastornos del sentido cromático3. En una
publicación reciente se ha comunicado
una prevalencia del 4,5% en varones de
6 años de edad5. Su repercusión en el
rendimiento escolar y en la actividad la-
boral aconseja un diagnóstico temprano
mediante su exploración rutinaria a los 3
años de vida6.

Como pediatra del Centro de Salud
de Soneja remití para estudio a un niño

con sospecha de trastorno de la visión
cromática. Su hermano mayor padecía
también esta patología además de una
porfiria y el padre de ambos estaba
siendo tratado por porfiria. La coinci-
dencia de estas patologías en una mis-
ma familia orientaba hacia una relación
entre ambas, por lo que se revisó la bi-
bliografía sobre el tema.

Casos clínicos
Varón nacido en 1987, remitido a los

7 años al Servicio de Oftalmología del
Hospital de Sagunto por sospecha de
discromatopsia. En el fondo del ojo des-
taca el área macular con un discreto au-
mento de la tonalidad grisácea; agude-
za visual de uno en ambos ojos; en la vi-
sión de los colores se detecta una alte-
ración en el rango verde-amarillo. Porfi-
rinas en orina a los 11 y 14 años de
edad dentro de la normalidad.

Varón nacido en 1974, hermano del
anterior, controlado en el Servicio de
Digestivo del Hospital de Sagunto por
porfiria cutánea tarda tipo II diagnosti-
cada mediante biopsia hepática percu-
tánea a los 24 años de edad. Antece-
dentes de eritema cutáneo con la expo-
sición solar. Cifras máximas de uroporfi-
rina en orina 598,9 microgramos/24
horas (valores normales: 0-60), a los 23
años de edad. Control adecuado me-
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diante flebotomías practicadas por el
Servicio de Hematología. En una revi-
sión laboral a los 24 años informan: ojo
derecho, ligero déficit en la visión leja-
na; ojo izquierdo, normal; daltonismo;
tendencia astigmática.

Varón nacido en 1946, padre de los
anteriores, diagnosticado a los 30 años
de porfiria cutánea tarda tratada perió-
dicamente con flebotomías. Vesículas
cutáneas en zonas expuestas a la radia-
ción solar. En la revisión laboral a los 48
años informan como visión lejana y cer-
cana deficientes sin otra patología.

Discusión
La porfiria cutánea tarda es la más

frecuente de todas las porfirias1,7. Se ca-
racteriza por una dermatitis sensible a la
luz asociada a la excreción de grandes
cantidades de uroporfirinas en orina. En
las áreas de la piel expuestas a la luz so-
lar, especialmente la cara, orejas y dorso
de las manos, aparecen ampollas que
evolucionan a lesiones ulcerosas cróni-
cas, acompañadas de hiperpigmenta-
ción e hipertricosis. Los ataques están a
menudo asociados a la ingestión de al-
cohol y, ocasionalmente, con la exposi-
ción a otros agentes, tales como los es-
trógenos7. La fotosensibilidad debería
hacer sospechar una porfiria, especial-
mente en niños y adultos jóvenes8.

Se han descrito 2 formas de porfiria cu-
tánea tarda: la tipo I o “esporádica” (80-
90% de los casos) se asocia con un 50%
del nivel de la enzima uroporfirinógeno
descarboxilasa en el hígado, y la tipo II o
“familiar” (10-20% de los casos), auto-
sómica dominante, en la cual el déficit
enzimático afecta a hematíes, hígado,
además de a otros tejidos1,7.

Las porfirias cutáneas se tratan evi-
tando la luz solar y cuidando la piel.
Adicionalmente, flebotomías para de-
pleccionar el exceso de hierro, cloroqui-
na oral para incrementar la excreción
urinaria de porfirina y evitar el alcohol y
los estrógenos1,7.

En cuanto a la afectación ocular en la
porfiria cutánea tarda, en un estudio a
largo plazo no se encontraron lesiones
oculares atribuibles a la enfermedad de
base. Posibles signos de porfiria cutánea
parda fueron, en el segmento anterior del
ojo, una mayor repleción de los vasos
conjuntivales, una menor formación de
lágrimas y una pigmentación parda con-
juntival. En el fondo de ojo, una degene-
ración macular o retiniana no característi-
cas. La enfermedad funcional más impor-
tante es la deficiencia adquirida en la vi-
sión cromática debida a una disminución
de la agudeza visual (escotoma central
relativo), disminución de la adaptación in-
mediata y la destrucción macular9.
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Varios estudios hacen referencia a las
alteraciones oculares en otros tipos de
porfiria. Así, se describe una ulceración
escleral necrotizante bilateral en un niño
de 9 años con porfiria congénita10 y, en
pacientes con porfiria aguda intermiten-
te, ceguera bilateral por infarto del ner-
vio óptico11 o de los lóbulos occipitales12

secundario a vasoespasmo13.
En medicina, con un esfuerzo razona-

ble, no siempre es posible resolver las du-
das; después de revisar la bibliografía
mantengo la incertidumbre inicial. Los tér-
minos “achromatopsia”, “colour blind-
ness” y “color vision defect” son recupe-
rados en Medline y en Online Mendelian
Inheritance in Man (OMIM). “Monoch-
romatopsia” sólo en la primera base de
datos y “dyschromatopsia” sólo en la se-
gunda. El artículo sobre diagnóstico y tra-
tamiento de la porfiria1 y aquél centrado
en los aspectos genéticos7 no hacen refe-
rencia al aparato ocular. En la base de da-

tos OMIM no se obtuvo ningún trabajo
combinando “porphyria” con cada uno
de los siguientes términos: “achromatop-
sia”, “color vision defect”, “colour blind-
ness”, “dyschromatopsia”. No se pudie-
ron recuperar dos artículos de 1966 espe-
cíficos sobre la porfiria cutánea tarda y la
alteración en la percepción del color14,15. Se
podría concluir que dicha patología no co-
rresponde a un trastorno adquirido tras la
evolución de la porfiria porque el herma-
no menor no la padece y el padre presen-
ta una porfiria de larga evolución sin alte-
ración en la percepción del color. Esta
conclusión se deriva directamente de las
historias clínicas de los pacientes; la revi-
sión bibliográfica no ha aportado luz so-
bre el tema.
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