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RESUMEN
Se presenta el caso de un pacien-
te masculino de 70 anos de edad que
pradece la enfermedad de Wilson.

El paciente estaba asintomndtico y
Jue internado en Hospital San Juan de
Dios como parte de un estudio familiar
en busca de dicha enfermedad.

Se confirmo el diagnosticocon prue-
bas delaboratorio para ceruloplasmina
cérica, cobre sérico y excrecion urinarta
de cobre.

La determinacion de la concentra-
cibn de cobre en una blopsia de higado
se encontro centro de los valores nor-
rial o normal para los pacientes horo-
cigotos con dicho trastorno.

No se enconird evidencia clinica ni
de laboratorio que sugiriera alteracion
en la_funcion hepatica, neurolégica, re-
nal o hematolégica atribuible a dicho
padecimiento.

Esle es un caso inusual de la en-
fermedad de Wilson, debido a la avan-
zada edad del paciente en el momento
de hacer el diagnostico y por encontrar-
se asintorndtico a pesar de ser un ho-
mocigoto.

SUMMARY
We discuss the case of a 70 years
old male patient with Wilson’s Disease.

He was asymptomatic when was
admitted to Hospital San Juan de Dios,
as part of a familial study in connection
with this particular entity.

Laboratory evaluation of the se-
rum ceruloplasmin, serum copper and
urinary excretion of copper corroborated
the diagnosis. The concentration of
copper in a liver biopsy was within the
range accepted for homozygotes.

There were no clinical or labora-
tory data sugestive of disturbances in
the hepatic, neurologic, renal or hema-
tologic_functions.

This is anunusual case of Wilson's
disease because of the advances age of
this patient when the diagnosis was
made, and also because he had no
symptoms even though he wasnomozy-
gote in spite of being a homozygote.

INTRODUCCION

La enfermedad de Wilson es un trastorno he-
reditario, que se transmite con caracter aulosomi-
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mocigotos presentan los sintomas; los heterocigo-
tos son portadores asintomaticos.

El diagnostico se hace, por lo general, en ni-
fos, adolescentes o adultos jovenes, pues la enfer-
medad suele manifestarse en edades tempranas
de la vida.

El defecto fundamental parece ser una alte-
racion en la excrecion del cobre por los lisosomas
hepaticos. El depésito progresivo de cobre produ-
ce la disfuncion del higado, el sistema nervioso
central, el sistema hematopoyético, el rifion y
otros érganos.

La historia natural de esta enfermedad se ha
dividido en tres etapas (1), y su evolucién se ha
considerado inevitablemente progresivay fatal (2).

Los examenes de laboratorio mas significati-
vos son: la ceruloplasmina séricabaja, el cobre sé-
rico bajo, el cobre urinario elevado y el cobre he-
pitico aumentado. La diferenciacion entre los in-
dividuos homocigotos y los heterocigotos se reali-
zamediante los estudios con radiocobre y al deter-
minar la concentracién de gobre hepatico.

El propdsito de este articulo es presentar el
caso de un pacienie con la enfermedad de Wilson,
homocigoto, que es inusual por haberse diagnos-
ticado a los 70 anos de edad y sin habertenido sig-
nos ni sintomas de dicho padecimienio.

CASO CLINICO
Paciente masculino, de 70 anos de edad,
agricullor, vecino de Rosario de Desamparados,
Costa Rica. Habia estado internado 6 anos antes
por neumoenia, anemia hipocrémica y parasitosis
intestinal. Fue etilista hasta los 50 anos.

En esla nueva ocasion fue inlernado en el
Servicio de Medicina Interna del Hospital San
Juan de Dios, estando completamente asintoma-
tico, con el propdsito de realizarle examenes, pues
sc¢ habia diagnosticado enlermedad de Wilson en
4 de sus hijos. No habia consanguinidad entre los
padres del paciente y ninguno de sus hermanos
habia padecido por problemas hepdticos o neuro-
logicos.

En la exploracién fisica se le encontré en
buen estado general; no habia déficit neurolégico
y el tinico hallazgo positivo fue el higado palpable
a2 cmbajo elreborde costal derecho, pero sinnin-
gun estigma de hepatopatia crénica. No se hallé
anillo de Kayser-Fleischer en la valoracion por of-
talmologia. El psiquiatra consideré que unica-
mente tenia retardo mental leve, pero sin ninguna
alteracion psicologica.

Los resultados de hemograma, glicemia, ni-
trégeno ureico, electrolitos y orina general fueron
normales. Las pruebas de funcién hepatica die-
ron los siguientes resultados: TP, 93 ¥ 100%, TPT
42 seg., proteinas 7.0 g/dL (albumina 3.9 g/dLy
globulinas 3.1 g/dL), bilirrubina total 0.6 mg/dL,
TSGO 22 URF/mL, TSGP 12 URF/mL, fosfatasa
alcalina 29 UI/L. La serologia por hepatitis viral
A, By no A- no B, fue negativa.

La determinacion de ceruloplasmina sérica
por el método enzimatico fue de 9 unidades por li-
tro (siendo lo normal de 55 a 150 U/L). La cupre-
mia fue de 33 ug/dL (normal de 70 a 140 ug/dL)}.
La cupruria basal fue de 33 ug/24 horas (lo nor-
mal es de 0 a 67 ug/24 horas). Olras determina-
ciones posteriores dieron valores similares: ceru-
loplasmina en 9y 10 U/L, con cupremia en 21 y
29 ug/dL.

La biopsia hepatica mostré la presencia de fi-
brosis portal leve, cambios regenerativos modera-
dos e inflamacién y necrosis focal parenquimato-
sa, compatibles con hepatitis crénica activa leve a
moderada. La cuantificacién de cobre en tejido
hepatico fue de 680 ug por cada gramo de tcjido
seco. La centellografia hepatoesplénica con 89
mTcS.C. fue normal.

Se inlcio tratamicnto con D-penicilamina &
dosis de 750 a 1000 mg por dia, manteni¢ndose
clinica y bioquimicamente estable en controles
posteriores realizados en la consulta externa. Con
el tratamiento la cupruria aurmnento hasta 1061 ug
en 24 horas. Después de haber recibido {rata-
miento por varios anos. las prucbas de funcion he-
patica, el electroencefalograma v los estudins ga-
magraficos de cercbro y hepatoesnlénico siguen
siendo normales.
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DISCUSION
El diagnostico de enfermedad de Wilson con
earacter homocigota se basé en los siguientes pa-
Eémetros: ceruloplasmina sérica baja, cupremia
aja, cupruria significativamente elevada al reci-
bir tratamiento con penicilamina, y cobre hepati-
co en 680 ug/gramo de tejido seco, lo cual supe-
ralos 250 ug/g.t.s. aceptado por la mayoria de los
jautores como indice para diferenciar un homoci-
gota de un heterocigota del gen de la enfermedad
de Wilson (3,4,5). El estudio con radiocobre hu-
biera scrvido para confirmar atin mas el caracter
homocigota de este paciente, pero no se pudo re-
alizar porque en nuestro pais no se cuenta con di-
cho recurso.

Los reportes enla literatura sobre el diagnés-
tico de la enfermedad de Wilson en edad avanza-
da, son escasos (6,7,8). El paciente de mayor edad
fue uno reportado por Werthemann (9), con 66
afnos, pero el diagnoéstico se hizo en la autopsia.
Adernas, en esos reportes los pacientes eran ya
sintormaticos, con afeccién hepatica o neurolégica
al momento del diagnoéstico. En el presente caso
es llamativo no sélo la edad avanzada a la que se
hizo el diagnéstico, sino también que el paciente
fuera asintomatico. Sternlieby Scheimberg (4) re-
portaron 53 pacientes asintomaticos al momento
del diagnéstico, de los cuales ninguno era mayor
de 31 ofins, En la serie de Strickland y col. (10},

lamaxima edad en la cual se presentaron los sin-

tomas fue en la cuarta década de la vida.

Otro aspecto de relevancia es el hecho de que
este paciente, a pesar de ser homocigota, sea el
progenitor de una familia con enfermedad de Wil-
SO1L.

Su condicién clinica y el resultado de los exa-
meres realizados en este caso, hacen pensar que
setrata de un paciente con tolerancia a la acumu-
laciin de cobre en higado (fase 11T A) (8).

Sirealmente el paciente tiene enfermedad de
Wilson tipe homocigota, podriamos pensar que
existe un grupo de ellos que logra defenderse en al-
guna forma del trastorno basico que caracteriza a
este padecimiento, lo cual puede ser evitando la
acumulacién tisular de cobre a niveles que sean
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sintomaticos, o siendo tolerantes a dicha acumu-
lacién. Elnivel de cupruria basal bajo sugiere que,
encaso de existir tal mecanismo de escape, este no
seria por aumento en la excrecion urinaria de co-
bre.

Este caso nos recuerda también que, no obs-
tante que se trate de pacientes en edad avanzada,
no debe olvidarse a la enfermedad de Wilson en el
diagnostico diferencial de los pacientes con afec-
cion hepatica o del sistema nervioso central.
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