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CASO CLINICO

Paciente de sexo femenino de 18 anos de edad que
consulta por:

Disfuncion articulacion temporo-mandibular
Disartria

Disfagia

Entumecimiento y pérdida de fuerza en extremidades



CASO CLINICO

Antecedentes familiares y personales:

No habitos toxicos

No antecedentes familiares de interes
Etnia gitana

No consanguinidad

Soltera

Trabaja en casa y bar familiar
Abandono los estudios en 1° ESO
Vive con sus padres. Tiene novio
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Antecedentes patologicos. Desde los 16 afos:

Crisis de ansiedad

Dolor abdominal recurrente, que se ha intensificado en
los ultimos meses. Ha consultado en varios hospitales

Paralisis de Bell

Migrana

Anorexia, astenia

Recibe tratamiento con Fe y vitamina K (2007)
Reglas irregulares
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Desde hace 6 meses:
Contractura mandibular y sialorrea (multiples caries)

Se deriva a cirujano maxilo-facial por disfuncion
articulacion temporo-mandibular
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Clinica actual (Marzo 2009):

El cirujano maxilo-facial la deriva a Ucias hospital para
descartar tetania

Exploracion neurologica normal
Analitica sangre con coagulacion normal
EKG normal

Dto: Trastorno de ansiedad

No se pauta tto



CASO CLINICO

Clinica actual (Marzo 2009):

Consulta en Ucias de otro hospital por persistencia de
sintomas (contraccion distal de extremidades izdas en
reposo, a veces dolorosa)

Se diagnostica de trastorno adaptativo mixto y se pauta
Tranxilium®
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Reconsulta en otro hospital 4 dias despues:

Disfuncion articulacion temporo-mandibular
Disartria

Disfagia

Entumecimiento y pérdida de fuerza en extremidades
Sialorrea
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En Ucias:

Interconsulta a Psiquiatria por incongruencia clinica
Antecedentes familiares de ansiedad
“Sensible, todo le afecta”

Factores desencadenantes: dto de cancer en varios
familiares

Se pauta Orfidal®
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En Ucias:

Interconsulta a Neurologia: trastorno del habla de 3
meses de evolucion, progresivo, junto con
entumecimiento peribucal, contraccion persistente distal
de extremidades izdas

No exposicion a gas butano

Exploracion neurolégica: disartria ligera. Posicion
distonica de zona distal de extremidades izdas.
Bradicinesia y falta de destreza de predominio izdo.
Resto normal
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¢ Cual es tu diagnostico?
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En Ucias:

TAC craneal: hipodensidad putaminal bilateral, sin
Isqguemia ni hemorragias

Analitica sangre: tiroides, Ig, estudio de anemias, ANA,
electroforesis proteinas, serologias, orina
EKG: ritmo sinusal, FC 80 Ipm

Dto: distonia orolingual y hemidistonia izda con posible
lesion putaminal bilateral
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En Ucias se plantean varias posibilidades diagnosticas:

Causas toxicas

Enfermedad de Wilson
Enfermedad de Hallervorden-Spatz
Distonia adquirida (autoinmune)



Hb 11,4
Plaquetas 117.000
T. protrombina 77%
INR 1,28
AST 26

ALT 14

GGT 26

VSG 20
Albdmina 3,69
Cobre sérico 47 mcg/dL
Ceruloplasmina 9 mg/dL

Cu en orina 24h 314 mcg/24h
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En Ucias:

Exploracion OFT: anillo de Kayser-Fleisher

Valorar RNM cerebral, estudio vasculitis y
paraneoplasico

OD: Enfermedad de Wilson con debut neuropsiquiatrico
y posiblemente hepatico



ANILLO DE KAYSER-FLEISCHER
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En planta:

Eco abdominal: esplenomegalia homogénea. Colelitiasis.
Adenopatias hiliares hepaticas

RNM cerebral: hipersenal en secuencias T2
comprometiendo los nucleos lenticulares de forma
bilateral (putamen y cabeza de nucleo caudal), lesion
centropontica, edema citotoxico. Estos hallazgos podrian
ser secundarios a acumulacion anormal del cobre y dafio
celular secundario
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En planta:

Se pauta tratamiento quelante: tetramolibdato de amonio
Hasta recibir el tto se pauta acetato de zinc

Evitar comidas con altas concentraciones de cobre:
chocolate, higado, nueces, champifiones, almejas (sobre
todo, 1° afno de tto)



ENFERMEDAD DE WILSON Y ATENCION
PRIMARIA

Alto indice de sospecha:

Dolor abdominal recidivante con alteracion funcion
hepatica
Alteracion neurolégica (distonia)

Sintomas psiquiatricos en adolescentes (crisis de
ansiedad; trastornos adaptativos)

Trastornos de conducta
Antecedentes familiares



Enfermedad de Wilson y Atencidon Primaria:

despistaje familiar
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Fig. 3. Screening for Wilson disease (WD) in sibling or child of a patient with secure diagnosis of WD. If molecular testing is available in the index
patient, then this is the most efficient screening strategy. If initial screening by blood and urine testing is normal, then consider repeat screening in
2-5 years. Conversion to Sl units: CPN <20 mg/dL or 0.2 g/L; 24-hour urinary Cu >40 ug/day or 0.6 mol/day. Abbreviation: KF, Kayser-Fleischer.
Baseline testing = complete blood count including platelet count (CBC), liver biochemistries, intemational normalized ratio (INR), serum
ceruloplasmin, 24-hour urine copper excretion; liver biopsy when appropriate.

Roberts EA. Diagnosis and Treatment of Wilson Disease: an Update
AASLD Practice Guidelines. Hepatology, 2008




