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INTRODUCCION
De forma caracteristica, la enfermedad de Wilson (EW) cursa con esteatosis y otras alteraciones histologicas hepaticas.

OBJETIVOS
Describir las caracteristicas clinicas, histologicas y genéticas de los pacientes con EW de nuestro Hospital.

PACIENTES Y METODOS

Se realizé un estudio retrospectivo de 11 pacientes con EW (9 varones y 2 mujeres) diagnosticados y controlados en
nuestra unidad entre 1996 y 2006. Se analizaron parametros clinicos, analiticos, histol6gicos, genéticos, evolutivos y tera-
péuticos. A todos los pacientes se les practicd analitica, ecografia abdominal, histologia, estudio genético y valoracion oftal-
moldgica, descartandose otras causas de hepatopatia crénica.

RESULTADOS

En 4 pacientes existian antecedentes familiares. La edad media al diagnéstico fue 9 afios (3-13 anos). En 8 de ellos, el moti-
vo de consulta fue hipertransaminasemia asintomatica, en 1 hepatitis aguda y en 2 estudio familiar. En la exploracion fisica 4
pacientes presentaban hepatomegalia, pero en ninguno anillo de Kayser-Fleischer, alteraciones esqueléticas, renales ni
hematoldgicas. Todos los nifios presentaron ceruloplasmina < 5 mg/dL, cobre sérico disminuido y cupruria tras sobrecarga con
Penicilamina > 100 mcg/24 horas. El cobre en el tejido hepatico seco fue mayor de 250 mcg/g de peso seco, en los 8 pacien-
tes en que se determing.

Hallazgos histolégicos:

Estadio Fibrosis Actividad Actividad Macro-esteatosis Micro-esteatosis
(n) portal/periportal (n) lobulillar (n) (n) (n)

0 2 0 1 0 0

1 1 7 4 6 9

2 5 3 6 5 2

3 1 1 0 0 0

4 2 0 0 - -

Un paciente presentaba cirrosis hepdtica al diagnéstico. En la totalidad de los pacientes se encontré la mutacién L708P (9
heterocigotos y 2 homocigotos), siendo tratados con penicilamina, vitamina B6 y dieta pobre en cobre, sustituyéndose poste-
riomente la penicilamina por acetato de zinc. La evolucién ha sido favorable en todos los casos.

CONCLUSIONES.
1. La esteatosis esta presente en todos los pacientes con EW, aunque la ecografia la detecta en muy pocos casos.
2. No se ha encontrado relacién genotipo-fenotipo para la mutacién L708P, presente en el 100% de nuestros pacientes.



