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ENFERMEDAD DE WILSON 

COMO CAUSA DE 

HIPERTRANSAMINASEMIA 

EN LA INFANCIA
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Javier.

³ Hospital General Universitario Santa Lucía, Cartagena.

Ϯ Centro de Salud San Pedro del Pinatar, San Pedro del Pinatar.
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CASO CLÍNICO

� Escolar de 9 años

� Antecedentes personales y familiares sin interés

� Motivo de derivación: sospecha de Enfermedad de Wilson

HIPERTRANSAMINASEMIA

+

CERULOPLASMINA DISMINUIDA
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CASO CLÍNICO

� Atención primaria:

� A/S: GOT 107 U/L, GPT 199 U/L, CLT 226 mg/dl, FA, bilirrubina 
normales, perfil férrico, tiroideo y CK normales

� Serología (VHB, VHA, VHC, VEB, CMV, VIH) negativa

� Estudio celiaquía, Inmunoglobulinas, ANOES negativos

� Proteinograma, alfa1 antitripsina y alfafetoproteína sin alteraciones

� Cobre: Cobre plasmático (18 µg/dl VN: 80-155 µg/dl), cobre en orina de 
24 horas (10.8 µg/24 h), ceruloplasmina (2,63 mg/dl VN >20 mg/dl)

� Ecografía abdominal: esteatosis hepática moderada-intensa

� OFT: normal
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CASO CLÍNICO

� Exploración física:

Obesidad 

Hepatomegalia (3 cm bajo reborde costal)

Exploración neurológica normal

� Estudios complementarios solicitados:

- Cobre en orina con test de sobrecarga con D-penicilamina
(2360µg/24 h)

� Score de Enf. Wilson (puntuación 4) � inicio 
tratamiento
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CASO CLÍNICO

� Otros estudios:

- Biopsia hepática: concentración de cobre en tejido hepático 
elevada

- Estudio genético � mutación del gen ATP7B (variante c.2011_ 2012dup 
(p.Met671Ilefs*3)) 

- RM cerebral y valoración por Salud Mental

� Tratamiento: 
1. D- penicilamina (20mg/kg/d) + piridoxina (Vit B6)
2. Dieta baja en cobre

� Evolución 
� Buena adherencia 
� No efectos secundarios
� Cobre libre plasmático < 15 µg/dl 
� Cupruria entre 200-500 µg/24 h
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ENFERMEDAD DE WILSON

� Trastorno del metabolismo del cobre � depósito en 

hígado, cerebro, riñón,… � efecto tóxico

� Herencia autosómica recesiva (mutación gen ATP7B)

� Cobre

� Absorción: estómago y duodeno

� Eliminación: excreción biliar 

� Ceruloplasmina contiene el 95% del cobre plasmático

� en enf. Wilson
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ENFERMEDAD DE WILSON

� Clínica:

� Afectación hepática

� Neurológica / psiquiátrica

� OFT: anillo de Kayser-Fleischer

� Otras: afectación renal, anemia hemolítica, pancreatitis, 
cardiomiopatía…

� Diagnóstico:

1. Clínica

2. Pruebas de laboratorio

3. Estudio genético
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ENFERMEDAD DE WILSON
� Pruebas de laboratorio:

� Bioquímica: aumento GOT/GPT, FA (normal o descendida), ác. 

úrico y fósforo disminuidos

� Ceruloplasmina disminuida (<20 mg/dl)

� Cu sérico total bajo (< 60 µg/dl)

� Cu libre elevado (>20-25 µg/dl) 

� Excreción urinaria de cobre en orina de 24 horas elevada (>100 

µg/día)

� Estímulo con penicilamina (positivo si: VN x 5)

� Concentración de cobre en tejido hepático (>250 µg/g)

� Otros exámenes: RM cerebral, valoración por OFT,…
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ENFERMEDAD DE WILSON

� TRATAMIENTO:

1. Quelantes (D-penicilamina / Trientina / Sales de zinc / 

Tetratiomolibdato)

2. Dieta baja en cobre

3. Trasplante hepático 

� PRONÓSTICO: 

� Para los pacientes tratados con buena adherencia el 
pronóstico es excelente

� Mal pronóstico: enfermedad avanzada e insuficiencia 
hepática
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ALGORITMO DIAGNÓSTICO ANTE UN 
PACIENTE CON 

HIPERTRANSAMINASEMIA
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Protocolo AEP
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CONCLUSIONES

� Ante  una hipertransaminasemia  confirmada, se debe realizar un 

estudio para identificar la causa

� En la enfermedad de Wilson en la edad pediátrica predomina la 

afectación hepática

� Requiere tratamiento de por vida

� Es importante mantener una buena adherencia al mismo e 

iniciarlo de forma precoz 


