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212/525 - Mujer joven con elevacion de transaminasas
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Resumen

Descripcion del caso: Mujer de 38 afios sin antecedentes de interés que en reconocimiento de empresa se
detecta: GOT =120 Ul/L, GPT =151 UI/L Y GGT =99 UI/L. No acoholismo, no farmacos. No dolor
abdominal ni dispepsia, deposiciones normales, no fiebre, astenia ni anorexia. En exploracién se ve ausencia
deictericia, IMC = 21, abdomen blando, depresible, hepatomegalia de 2 traveses no dolorosa, no
esplenomegalia.

Exploracion y pruebas complementarias. Solicitamos nueva analitica para confirmar: GOT = 141 UI/L, GPT
=210 UI/L y GGT = 140 UI/L, serologias hepéticas A, B y C negativas, amilasa=39 U/L y VSG = 4,
coagulacion normal. Se realiza ecografia abdominal: hepatomegalia global con ecogenicidad normal y
homogénea, sin lesiones, viabiliar y vesicula normales. Repetimos en 2 meses, con transaminasas en niveles
similares: GOT =132 UI/L, GPT =208 UI/L Y GGT = 130 UI/L. Derivamos a servicio de Digestivo donde
se determina cobre en sangre = 59 ?2g/dl (50-150), cobre en orinade 24 horas = 369 7g (1-40) y
ceruloplasmina = 15,70 ?g/dL (20-60).

Juicio clinico: Enfermedad de Wilson.
Diagnostico diferencial: Hepatitis viricas, autoinmunes, medicamentosas, cirrosis hepética.

Comentario final: La enfermedad de Wilson es un trastorno hereditario de metabolismo del cobre recesivo
donde disminuye su excrecion biliar acumulandose en 6rganos, principalmente higado y cerebro. Le
enfermedad hepéticatiene un espectro amplio de expresién que va desde una el evacién asintomética de
transaminasas hasta cirrosis hepética descompensada. El diagndstico precoz es fundamental pues el inicio del
tratamiento en fases presintomaticas ha demostrado mejor prondstico pero no existe ninguna prueba
especifica para ello sino que se basa en la combinacion de clinicay pruebas de laboratorio (ceruloplasmina
bajay cupruriaelevada). Es caracteristico el anillo de Kayser-FLeischer en el examen ocular, presente en
enfermos con clinica neurol égica pero en menos del 50% de |os que tienen sblo clinica hepética. El estudio
genético no es utilizable por existir un nimero elevado de mutaciones. El tratamiento se basa en quel antes del
cobre como D-penicilamiday trientina; ambos se combinan con €l cobre, eliminandose por laorina. Las
transaminasas se normalizan alos 6-12 meses pero € tratamiento debe ser indefinido pues su interrupcion
puede dar empeoramiento en forma de hepatitis fulminante. También se usa zinc como mantenimiento.
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