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CASO CLINICO

Escolar de 9 afos

Antecedentes personales y familiares sin interés

Motivo de derivacion: sospecha de Enfermedad de Wilson
HIPERTRANSAMINASEMIA

+
CERULOPLASMINA DISMINUIDA
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CASO CLINICO

Atencion primaria:
A/S: GOT 107 U/L, GPT 199 U/L, CLT 226 mg/dl, FA, bilirrubina
normales, perfil férrico, tiroideo y CK normales
Serologia (VHB, VHA, VHC, VEB, CMV, VIH) negativa
Estudio celiaquia, Inmunoglobulinas, ANOES negativos
Proteinograma, alfal antitripsina y alfafetoproteina sin alteraciones

Cobre: Cobre plasmatico (18 pg/dl vn: 80-155 g/di), cobre en orina de
24 horas (10.8 pug/24 h), ceruloplasmina (2,63 mg/dl vn >20 mg/di)

Ecografia abdominal: esteatosis hepatica moderada-intensa
OFT: normal
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CASO CLINICO

Exploracion fisica:

Obesidad

Hepatomegalia (3 cm bajo reborde costal)
Exploracion neurolégica normal

Estudios complementarios solicitados:

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

Score de Enf. Wilson (puntuacién 4) = inicio
tratamiento
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CASO CLINICO

Otros estudios:

Biopsia hepatica: concentracion de cobre en tejido hepatico
elevada

Estudio genético = mutacién del gen ATP7B (variante c.2011 2012dup

(p.Met671llefs*3))
RM cerebral y valoracién por Salud Mental

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

Evolucién
Buena adherencia
No efectos secundarios
Cobre libre plasmatico < 15 pg/dl
Cupruria entre 200-500 pg/24 h
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ENFERMEDAD DE WILSON

Trastorno del metabolismo del cobre = depésito en

higado, cerebro, rifidn,... > efecto toxico

Herencia autosdmica recesiva (mutaciéon gen ATP7B)
Cobre

Absorcion: estdbmago y duodeno
Eliminacion: excrecion biliar
Ceruloplasmina contiene el 95% del cobre plasmatico

en enf. Wilson
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ENFERMEDAD DE WILSON

Clinica:
Afectacion hepatica
Neuroldgica / psiquiatrica
OFT: anillo de Kayser-Fleischer

Otras: afectacion renal, anemia hemolitica, pancreatitis,
cardiomiopatia...

Diagnostico:
Clinica
Pruebas de laboratorio
Estudio genético
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ENFERMEDAD DE WILSON

Pruebas de laboratorio:

Bioguimica: aumento GOT/GPT, FA (normal o descendida), ac.

urico y foésforo disminuidos
Ceruloplasmina disminuida (<20 mg/di)
Cu sérico total bajo (<60 ug/d))

Cu libre elevado (>20-25 pg/dl)

Excrecion urinaria de cobre en orina de 24 horas elevada (100
ug/dia)

o Estimulo con penicilamina (positivo si: VN x 5)

Concentracion de cobre en tejido hepatico (>250 pg/g)

Otros exdmenes: RM cerebral, valoracién por OFT,...
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TABLA |. Diagnastico y clasificacién fenotipica de la enfermedad de Wilson. Un sistema
de evaluacion para el diagndstico de la enfermedad de Wilson.

Sintomas Escala

Anillo de Kayser-Fleischer (examen con lampara de hendidura)

Presente. . ... s 2

AUSENER . .o 0
Neuropsiquiatricos sugerentas de EW (o imagen tipica cerebral en resonancia)

Presente. . ... ... . 2

AUSBIIER . .o 0
Anemia hemolitica con Coombs negativo (cobre sérico mas alto)

Presente. . ... s 1

AUSENER . .o 0

Exdmenes de laboratorio

Cobre urinario (en ausencia de hepatitis aguda)

NOMMAl 0

T 1

= VN 2

> 5 % VN (tras sobrecarga de penicilamina) .................. ... .. .. 2
Tincidn con rodamina positiva (solo si no se puede cuantificar el cobre)

AUSENER . . 0

Presente. . . 1
Ceruloplasmina sérica (VN > 20 mg/dl)

Nomal .. 0

10a20mg/dl ... .o 1

<10mgidl oo 2
Andlisis de mutaciones

Mutacién en ambos Cromosomas . .. ... ... 4

Mutacion en un CromosoMa . .. ... ... o 1

No deteccién de mutaciones. .. ... ... . 0

Puntuacién total

- 4 0mas: altamente sugerente de enfermedad de Wilson
- 2a 3:diagnostico probable (se requieren mas estudios)
- 0a1:diagndstico de Wilson improbable

Fuente: Liver International 2003;23:139-42.
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ENFERMEDAD DE WILSON

TRATAMIENTO:

Quelantes (D-penicilamina / Trientina / Sales de zinc /
Tetratiomolibdato)

Dieta baja en cobre
Trasplante hepatico

PRONOSTICO:

Para los pacientes tratados con buena adherencia el
prondstico es excelente

Mal pronéstico: enfermedad avanzada e insuficiencia
hepatica
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ALGORITMO DIAGNOSTICO ANTE UN
PACIENTE CON
HIPERTRANSAMINASEMIA

11



11/04/2018

Diagndsticos posibles Elevacidn de transaminasas

15 dias

Anamnesis y exploracién detalladas
Repetir ALT/AST con enzimograma hepitico completo
Sospecha de miopatia (CPK, LDH), tixicos

Origen no hepdtico l No
Taxicos Persiste elevacion + Error de laboratorio
2 meses
R Investicar VHB y VHC
Hepatitis vinca Ecografia abdominal, TAC, RNM
Alt. vias hiliares
Tumores
Peraiste elevacion sin diagnostico definitivo | No  Proceso diagndstico
resuelto
2 meses
Repetir serologia VHB y VHC
2 et
Enf. Wilson Analitica de 2° nivel
Déficit ] antitripsina 3
CBP — : I
Celiaquia Persiste elevacion sin diagndstico definitivo | No _ Proceso diagndstico
Hemosiderosis resuelto '
BIOPSIA HEPATICA
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 pediatrica predomina la

afectacion hepatica
Requiere tratamiento de por vida

Es importante mantener una buena adherencia al mismo e

iniciarlo de forma precoz
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