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Resumen:

LA PORFI RI A CUTANEA TARDA (PCT) Y LA PORFIRI A
HEPATOERI TROCI TARI A (PHE) SON ENFERMEDADES DEBI DAS A UN
DEFICIT EN LA ACTI VI DAD DE LA ENZI MA UROPORFI RI NOGENO

DECARBOXI LASA. LA PCT SE CLASIFICA EN PCT I, 11 Y Il
DEPENDI ENDO DE LA EXI STENCI A DE H STORIA FAM LI AR DE PCT
Y DE LA ACTI VI DAD DE UROCD EN HEMATIES. EN LA PCT |1, LA

ACTI VI DAD ES DEL 50% EN LA PHE ES DEL 10% ESTA ULTI MA
FORMA REPRESENTA LA VARI EDAD HOMOCI GOTA DE PCT |1 (QUE ES
LA VARl EDAD HETERQOZI GOTA) .

NUESTRO OBJETI VO ERA PONER EN MARCHA LA TECN CA DE

DOSI FI CACI ON DE UROD EN HEMATI ES Y CON ELLO VALORAR LA

I NCI DENCI A DE LAS DI FERENTES FORVAS DE PCT. EN LOS CASCS
DE PCT 11 PODRAN ESTUDI ARSE LOS FAM LI ARES PARA SABER S|
SON PORTADORES Y, SI LO SON, COMO EXPRESAN EL DEFICIT.

TAMBI EN VALORAREMOS 2 PACI ENTES CON PHE YA

DI AGNOSTI CADCS.  HEMOS CONTADO CON 40 PCT, 2 PHE Y 14
SUJETOS CONTROL. EN TCODOS HEMOS PRACTI CADO LA

DOSI FI CACI ON DE UROD EN HEMATI ES.

HEMOS HALLADO 35 PCT | (87.5%, 4 PCT Il (10% Y 1 PCT
111 (2.5% . TRES DE LOS 4 PACI ENTES CON PCT 11 TEN AN

HI STORI A FAM LI AR LO QUE EQUI VALE A UNA PENETRANCI A DEL
75% DE 10 FAM LI ARES ESTUDI ADCS, 2 SE HALLABAN AFECTCS
DEL DEFICIT (20%, AUNQUE SU EXPRESI VI DAD CLI NI CA FUE
NULA, 1 SE HALLABA EN FASE SUBCLI NI CA Y EL OTRO EN FASE
LATENTE. EN LOS 2 PACI ENTES CON PHE PUDI MOS CONFI RVAR LA
SEVERA ALTERACI ON DE LA ACTI VI DAD DE UROD, DEL ORDEN DEL
10% EN AMBOS PACI ENTES. POR ULTI MO, LA POCSI BI LI DAD DE



DI AGNOSTI CAR CASCS DE PCT 11, PERM TE EL RECONOCI M ENTO
DE PORTADORES CAPACES DE TRANSM TI R Y DESARROCLLAR LA
ENFERMEDAD.



