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Presentacion del caso:

Paciente femenino de 29 afnos
de edad cursando embarazo de
3er trimestre se presenta a la
consulta con ascitis,
adelgazamiento y nauseas.

Examen de laboratorio normal.

Al examen fisico presenta: leve
ictericia conjuntival, ascitis y
palma hepatica.

Neurologico: marcha espastica y
distonia del 22y 3¢
metatarsiano.



Hallazgos
Imagenologicos:

* Se destaca seinal hipointensa en
la secuencia T2* (SWI) que
involucra al tecto mesencefalico
y el nucleo estriado de manera
bilateral y simétrica. Se agregan
imagenes cavitadas y perdida de
volumen en ambos nucleos
lenticulares .

e Sin restriccion de senal en la
secuencia de difusion, ni realces
significativos luego de |la
inyeccion de contraste
endovenoso.

 Se comprueba ensanchamiento
de los surcos y cisuras de los
hemisferios cerebrales y
ventriculos laterales amplios.









Discusion:

La enfermedad de Wilson es una
enfermedad autosomica recesiva
qgue se caracteriza por una
acumulacion progresiva de cobre
en el organismo como
consecuencia de una alteracion
estructural y funcional de la
proteina transportadora de
cobre causada por la mutacion
del gen ATP7B.

Su incidencia a nivel global es de
1 cada 30.000 habitantes.

La expresividad clinica variada y
la ausencia de un marcador
diagnostico hacen que la
enfermedad de Wilson sea de
dificil diagnostico.



La afectacion hepatica es la mas
frecuente y puede manifestarse
como una hipertransaminemia
asintomatica o como una
insuficiencia hepatica aguda.

La afectacion neuroldgica suele
ser del 40-60% . Suelen estar
afectados los ganglios basales y
mesencéfalo . Se caracteriza por
distonia, disartria, temblor,
disfagia y cambios de
personalidad y es causada por la
acumulacion de cobre en los
ganglios de la base.

El tratamiento se realiza
mediante quelantes del cobre y
la eleccion del farmaco depende
de la expresion clinica de |la
enfermedad.



Enfermedad de Wilson
v embarazo

* Esindispensable realizar el
tratamiento durante todo el
embarazo debido al riesgo de
insuficiencia hepatica fulminante
si se detiene. Lo que ocurre en la
mayoria de los casos es el
abandono del mismo por temor
a teratogenicidad .

 Deben ser advertidas de que el
riesgo de tener un hijo
homocigotico es del 0,5 %.



Conclusion:

Es importante para el radidlogo
la realizacion de un diagnostico
precoz sobre todo en pacientes
femeninas en edad fértil debido
al riesgo de aborto espontaneo a
causa de una hepatitis
fulminante.
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