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MOTIVO DE CONSULTA

45 años
Episodio de desorientación temporo-espacial +
disartria + ‘hormigueo doloroso’ en ESD.

De unos 20 minutos de duración con recuperación
completa posterior.



ANTECEDENTES
PERSONALES
◦ Alérgica a tetraciclinas.
◦ Fumadora de 20 cigarrillos día de

los 18 a los 39 años.
◦ No bebedora. No otros hábitos

tóxicos.
◦ FRCV: Dislipemia.
◦ Sin medicación crónica.
◦ Casada. 2 hijos sanos.

ANAMNESIS POR
APARATOS

◦ Miopía corregida. Audición
correcta.

◦ 1 proceso bronquial anual.
Asintomático el resto del año.

◦ Faringitis frecuentes.

◦ Cefalea hemicraneal izquierda,
de tipo ‘pinchazos’ desde
hace años.

◦ Hábito estreñido.



EXPLORACIÓN FÍSICA
◦ Afebril, TA 135/90mmHg.
◦ Eupneica en reposo.

◦ NH, NP, NC.
◦ Latidos carotideos simétricos, sin bocio,

ni ingurgitación yugular.

◦ NO adenopatías periféricas palpables.
◦ ACP: Rítmica a 76lpm, sin soplos, ni

roces.
◦ Abdomen: depresible, no doloroso, no

masas, ni megalias. Matidez hepática de
5cm. RHAE presentes.

◦ Tacto rectal con hemorroides internas y
externas, con fisura a las 6.

◦ MMII: sin edema, ni signos de TVP.
◦ Consciente, orientada y colaboradora.

◦ NO rigidez nucal. Signos meníngeos -.

◦ Barré y Mingazzini negativos -.
◦ ROTs simétricos. Reflejos plantares

flexores.
◦ No dismetrías, ni disdiadococinedias.

◦ Marcha sin alteraciones.



PRUEBAS COMPLEMENTARIAS
Hemograma
7600 leucocitos, con fórmula normal. Hb 14.9. 302 000 plaquetas.

Bioquímica
Glucemia 94, Urea 46.7, Cr 0.77 (FG 84), GOT/GPT 46/68, FA 198,
GGT 56, CPK 72, LDH 337, cTotal 222, cHDL 59, cLDL 132, TG 155.
Ca 9,3, P 3,14, BRT 0,44, Mg 2,55. Ferritina 160, Na 143, K 4,57, Cl
99. PCR 2,7. Hormonas tiroideas T4 1,08, TSH 1,7.

Sistemático y sedimento de orina negativos. No proteinuria.

Proteinograma
Prots. Totales 7.8, albúmina 4,02, alfa1 0.62, alfa2 0.92, beta 1.18,
gammaglobulina 1.06.

Coagulación:
TP 88%, INR 1.08. Fibrinógeno 493.



PRUBAS COMPLEMENTARIAS
Radiografía de tórax 2P
Sin alteraciones.

ECG
Ritmo sinusal, eje QRS a 60º, trazado normal.

Ecografía abdominal
Páncreas, riñones y vía urinaria, sin alteraciones. Hígado de
tamaño normal, con aumento difuso de la ecogenicidad
compatible con esteatosis, sin LOEs. Colelitiasis. No
dilatación de vía biliar intra, ni extrahepática. Bazo
pequeño. Vena porta permeable. Aorta abdominal de
calibre normal. No líquido libre intraperitoneal.

TC cerebral
Sin alteraciones patológicas significativas.



EN RESUMEN
1. Clínica neurológica: desorientación temporo-espacial + disartria + hormigueo doloroso.
2. Elevación de enzimas hepáticas (GPT/GPT/FA/GGT) y ferritina ligeramente elevada.

3. Hemograma, Coagulación, SyS de orina, Radiografía, ECG y TC craneal: normales.
4. Hígado hiperecogénico de forma difusa. Resto de ecografía normal.



DIAGNÓSTICO DIFERENCIAL 
FOCALIDAD NEUROLÓGICA

1.Accidente isquémico transitorio (AIT).
2.Aura/migraña
3.Epilepsia focal (parcial) transitoria.
4.Esclerosis múltiples (EM).
5. Tr. Psicógeno.



DIAGNÓSTICO DIFERENCIAL 
FOCALIDAD NEUROLÓGICA
1. AIT: Focalidad neurológica autolimitada.
2. Aura/migraña: Antecedente de cefalea hemicraneal. ¿Aura migrañosa o aura sin 

migraña?
3. Epilepsia focal (parcial) transitoria: la desorientación y la sensación de ‘hormigueo 

doloroso’ podrían ser debidos a actividad epileptiforme focal.

4. EM, como forma de presentación incial?
5. Tr. Psicógénico: por ej. tr, de conversión o ataque de pánico.



DIAGNÓSTICO DIFERENCIAL 
ALTERACIÓN DE ENZIMAS HEPÁTICAS
Hipertransaminasemia transitoria:
1. Hepatitis vírica aguda.
2. Hepatitis por otros agentes infecciosos.
3. Hepatitis tóxica.
4. Esfuerzos físicos intensos.



DIAGNÓSTICO DIFERENCIAL 
ALTERACIÓN DE ENZIMAS HEPÁTICAS

Hipertransaminasemia sostenida (no colestásica):
1. Obesidad y sd metabólico: HTA, DL, hígado

hiperecogénico.
2. Infecciones víricas.
3. Alcoholismo.
4. Medicamentos/productos herbolario.
5. Hemocromatosis.
6. Enfermedad celiaca.
7. Enfermedades musculares.
8. Enfermedad de Wilson: alt. Conductuales, disartria.
9. Hepatitis autoinmunes.
10. Granulomas.

11. Déficit de alfa1AT: asociada a EPOC.

12. Disfunción tiroidea.

13. Insuficiencia suprarrenal. 

14. Glucogenosis. 

15. Anemia hemolítica. 

16. Enfermedad ocupacional.



¿¿¿ ???

Disartria

Hepatopatía no 
colestásica

Enf. 
Wilson

Bronquitis de 
repetición

Hepatopatía no 
colestásica

Déficit 
A1AT

Disartria 
Desorientación

FRCV

AIT



PRUEBAS COMPLEMENTARIAS
1. RMN cerebral.
2. Ecocardiograma.
3. Ecodoppler de TSA y TC.
4. Holter ECG.
5. Fibroscan + RMN hepática.
6. Ceruloplasmina y cupruria 24h.
7. Alfa1AT.



OTROS FRENTES A ABORDAR 

Medidas 
higiénico-dietéticas

Se trata de una paciente con:
- Dislipemia sin tratamiento.
- HTA grado I (TAD 90).
- Faringitis frecuentes.
- Un episodio bronquial anual.

Valorar inicio de 
tratamiento farmacológico.

Valorar remitir a ORL si cumple:
- 7 en un año.

- 5/año 2 años.
- 3/año 3 años.

Valorar probabilidad de EPOC,
en una paciente exfumadora
con bronquitis de repetición.
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DIAGNÓSTICO

1. Historia clínica: alteraciones hepáticas/neurológicas/psiquiátricas.
2. Anillo de Kaiser Fleischer: ausente en jóvenes y en el 50% de los 

pacientes con hepatopatía.
3. Ceruloplasmina sérica< 5mg/dl.
4. Cobre en orina de 24 horas > 40 mcg
5. Biopsia hepática > 250 mcg/g tj. hepático seco.









Volviendo a nuestra paciente

• RMN Cerebral: Leve hipodensidad de señal en secuencias T2 afectando a ambos 
núcleos pálidos y núcleos rojos mesencefálicos. Estos hallazgos podrían estar en 
relación con depósito de cobre en estas localizaciones.

• Ceruloplasmina sérica: 3,8 mg/dl (VN : 15-60).
• Cupremia: 11 mcg/dl (VN : 80-150).
• Cobre en orina de 24 horas : 429 mcg (VN < 60).
• Cobre en tejido hepático : 74,04 mcg/g (VN : < 50).





CRIBADO EN FAMILIARES

• Herencia autosómica recesiva.
• Cromosoma 13q14. > 500 mutaciones del gen ATP7B.
• Heterocigotos compuestos. 
• 25% de los hermanos.
• 0,5% de los hijos.
• Nuestra paciente: 13 hermanos, 5 diagnosticados de Enf. De Wilson 
( 3 varones y 2 mujeres). Una sobrina de 12 años. Un tío paterno, 
fallecido a los 60 años, con cirrosis hepática ( no bebedor).
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