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Bienvenida

A'lo largo de nuestra carrera profesional, hemos tenido que hacer frente a
casos muy duros de pacientes con cancer de higado, necesidad de trasplante
0 cirrosis descompensada, pero ninguno supera la frustracién, tristeza y
dolor de enfrentarse a pacientes con enfermedad de Wilson con afectacion
grave neuroldgica tras un diagndstico tardio. Emociones que surgen porque
afortunadamente nos encontramos ante una enfermedad cuyo diagndstico
y tratamiento en tiempo y forma adecuados permiten una vida plena similar
a la de cualquier otra persona. Visibilizar la enfermedad, sus sintomas, tan
diversos entipoeintensidad, las dificultades para alcanzar el diagnéstico, las
alternativas terapéuticas, la monitorizacion a largo plazo son aspectos
esenciales para conseguir que todo paciente con EW, familiares y amigos,
sepan enfrentarse con serenidad y éxito a esta enfermedad. Esperemos que
este material de apoyo logre eso mismo, "apoyaros" para mejorar vuestra
comprensiony luchaenlaEW.

Dra. Marina Berenguer Dra. Zoe Mariiio
Hepatologia Hepatologia
Hospital La Fe, Valencia Hospital Clinic, Barcelona



1. Acercadela enfermedad de Wilson

La enfermedad de Wilson (EW) es una enfermedad genética que se
caracteriza por la acumulacién gradual de cobre en el cuerpo. Las personas
afectadas por esta patologia no pueden eliminar el exceso de cobre, metal
necesario para el buen funcionamiento de diversos érganos, pero que, en
exceso, es téxico para la célula’. Aproximadamente 1 de cada 30.000
habitantes en el mundo tiene una mutacion genética que afecta a los
mecanismos de transporte de cobre que causan laenfermedad de Wilson .

El cobre entra en nuestro cuerpo a partir de los alimentos que comemos y,
aunque el cuerpo necesita cobre para que nuestras células funcionen
correctamente, una dieta normal contiene mas cobre del que el cuerpo
necesita .

En las personas sin EW, el higado procesa la cantidad necesaria y elimina el
. . . 1
excesode cobre porlabilis, que luego se elimina del cuerpo porlasheces .

2.Heredar la enfermedad de Wilson

Hay muchas mutaciones diferentes asociadas con el desarrollo de la EW,
pero todas afectan al gen de la proteina ATP7B. Sin las mutaciones, esta
proteina permite, por unlado, que el cobre se transporte de forma segura por
todo el cuerpo y, por otro lado, se elimine por la bilis el cobre en exceso. Sin
embargo, enindividuos con EW, la proteina no funciona correctamente **.

La EW es untrastorno genético autosémico recesivo. Esto significa que para
que una persona desarrolle la enfermedad debe haber heredado dos copias
mutadas del gen (una por cada progenitor) .



La EW se puede tratar eficazmente con medicamentos capaces de eliminar
el exceso de cobre del organismo o de bloquear su entrada en el intestino. La
dieta baja en cobre (eliminando los alimentos que mas cobre contienen)
también puede ser un complemento al tratamiento, sobre todo en los
primeros meses/afios tras el diagndstico. De esta manera, con tratamiento
médico y dieta, los niveles de cobre en el organismo se mantienen en niveles
aceptables’.

3.Sintomasy diagndstico

La EW puede dar lugar a numerosos problemas clinicos, que generalmente
ocurren entre las edades de 5 y 35 afios, aunque algunas personas
desarrollan sintomas mas temprano o mas tarde”.

Los drganos mas frecuentemente afectados por el acumulo de cobre son el
higado y el sistema nervioso central (cerebro), aunque puede haber
alteraciones en muchos otros o6rganos. En funcién de la primera
manifestacion clinica, la enfermedad puede clasificarse en hepatica (que
afecta al higado), neurolégica (que afecta al sistema nervioso) o mixta. La
afectacion hepatica es generalmente la primera y la mas frecuente, en
alrededor del 40-60% de los pacientes *°.

Los sintomas pueden desarrollarse muy rapidamente y conducir a una
discapacidad completa en pocos meses, en caso de que no se trate
correctamente”, ya sea por alteracién hepatica o complicaciones
neuroldgicas graves ™.



3.1.£Como sé si tengo la enfermedad de Wilson?

EDAD Por lo general, entre los 5 y 35 afios (0 menos, si se realiza a través de
DE INICIO cribado genético). Las personas mas jévenes pueden no mostrar ningtin
sintoma, mientras que las personas mayores tienen mas probabilidades
de tener una enfermedad hepatica mas grave o problemas fuera del
higado, sobre todo neuroldgicos ',

SIGNOS Y El higado generalmente se ve afectado primero, pero, si la EW no se
SINTOMAS diagnosticay se trata, el cobre puede acumularse y dafiar otros érganos
del cuerpo. Algunas personas tendran problemas del sistema nervioso
sin sintomas obvios de enfermedad hepatica. Algunos de los sintomas
mas frecuentes son debilidad, fatiga, picazén, calambres musculares,
temblores o movimientos incontrolados y rigidez muscular. Puedes
ampliar lainformacién en la seccién de "signos y sintomas" ' Eldafioenel
higado no suele provocar ningtin sintoma salvo que esté muy avanzado, y
a menudo puede detectarse Unicamente por alteracién en los andlisis de
sangre (aumento de transaminasas).

DIAGNOSTICO Para confirmar el diagndstico de la EW y establecer el grado de
dario/afeccion, el personal sanitario suele llevar a cabo una serie de
pruebas: andlisis de sangre y orina de 24 horas, examen ocular, biopsia
hepatica, ecografia/fibroscan, escdneres cerebrales (resonancia
magnética cerebral) y/o pruebas genéticas para detectar mutaciones en
elgen ATP7B ™.

Comoyase hamencionado, se hadiagnosticado la EWamenoresde 2 afios y
a adultos mayores de 70 afios, aunque generalmente la enfermedad se
diagnostica entre los 5y los 35 afios ', El diagndstico a través de exdmenes
genéticos es cadavez mas comun sihay antecedentes familiares.

3.2.Manifestacionesclinicas delaenfermedad de Wilson

La EW puede manifestarse a distintos niveles. Se describen a continuacion
las caracteristicas mas comunes anivel *:



HEPATICO

Lesion progresiva
del higado (desde :
inflamacion y fibro-
sis leve del higado a :
casos de cirrosis),
que acaban afec-
rigidez muscular...
: También pueden :
: aparecer migrafias, :
insomnio e incluso :

tando el funciona-
miento normal del
higado. La insufi-

ciencia hepatica :
puede ocurrir lenta- :
mente a lo largo de :
los affos o incluso :
como un evento :

repentino.

Generalmente, la :
afeccion del higado
no da ningin sin- :
Descemet. El estudio oftalmoldgico para comprobar su presencia o
ausencia puede formar parte del proceso diagndstico de la
tecta por medio de :

toma en las fases
iniciales, y se de-

analiticas de sangre.

NEUROLOGICO

<

Los trastornos del

movimiento son los :

sintomas mas fre-
cuentes: temblores,

bla o para caminar,

convulsiones.

PSIQUIATRICO

=

Las manifesta-

ciones psiquiatricas :
{ pueden afectar a :
. pacientes con EW y :
dificultades del ha- :

son dificiles de

. Fleischer*
: ratas en girasol en
algunos pacientes.

Los rifiones podrian
verse afectados
(produciendo fallos
en su funcion) y

: también podrian
. diagnosticar. Estas :
i pueden incluir de-

ocurrir anomalias

: esqueléticas (como
presion, ansiedad, :
irritabilidad y/o :
cambios de per- :
: sonalidad.

artritis). En los ojos,
se pueden observar
anillos de Kayser-
o cata-

* Los anillos de Kayser-Fleischer son una coloracion (depdsitos de
cobre) del margen externo de la cérnea en la membrana de

enfermedad de Wilson. Las cataratas de girasol se deben al depdsito

: decobreenlalenteysonmasraras.

3.3.Signosy sintomas

La presentacion de la EW es diferente para cada persona. Por lo general,
afecta primero al higado, pero si no se diagnosticay trata, el cobre en exceso
viaja a través del torrente sanguineo a otras areas del cuerpo, donde puede
acumularse y dafiar otros érganos como el sistema nervioso, los ojos, los
riflones, los huesos, el corazén y otros sistemas. La enfermedad también
puede afectar el estado de animo, el rendimiento escolar o laboral y el
comportamiento .



a) Enfermedadhepatica

Algunas personas con EW pueden no tener ningun sintoma, mientras que
otras pueden tener sintomas derivados de la enfermedad hepéatica crénicao
avanzada (cirrosis). Una forma rara pero muy grave de presentacién aguda

eslahepatitis fulminante .

Los sintomas de laenfermedad hepaticaincluyen**:

=> Debilidad

=» Fatiga o sensacion
de cansancio

=» Dolor e hinchazén

poracumulacion
deliquidoen
elabdomen

=>» Picor

= Pérdidade peso

=» Calambres
musculares

Las pruebas diagndsticas puedenrevelar '

=» Inflamacién del

higado en los analisis
de sangre, con
aumentodelas
transaminasas

=» Hepatomegalia,
enlaque el higado
esmas grande
delonormal

= Esplenomegalia,
enlaqueelbazoes mas
grande de lo normal.
Suele detectarse
en ecografias

=>» Hepatitisaguda,
enlaqueademasde
inflamacion puede
existiralteraciénde la
funcién del higado, con
aumento de bilirrubina
(ictericia) y disminucién
de lacoagulacion

Siesmuy grave se
denomina Hepatitis
fulminante

=» Edema (hinchazoén),
generalmente enlas piernas,
los pies o los tobillos y con menos
frecuenciaenlas manosolacara

=¥ Vasos sanguineos similares
aarafas, llamados angiomas de
arafia o telangiectasias cerca
de la superficie de la piel

=» Ictericia,unaafeccidonenla
quelapiely laparte blancade
los ojos se vuelven amarillas

=» Higado graso

=» Cirrosis,unaforma
avanzadade
dafio hepatico

=> Ictericia,una
afeccionenlaquela
piely laparte blanca
delos ojos se vuelven
amarillas



b) Enfermedad Neuroldgica o neuro-psiquiatrica

Una acumulacion de cobre en el sistema nervioso puede dafiar la capacidad
del sistema nervioso para controlar los musculos y las personas con EW
pueden mostrar movimientos involuntarios anormales. La enfermedad
neuroldgicatambién puede causar otros problemas en la esfera psiquiatrica,
como alteracion del comportamiento, cambios de personalidad y, en los
niflos, deterioro inesperado del rendimiento escolar. Aunque la enfermedad
hepatica generalmente ocurre primero en la EW, algunas personas tendran
problemas del sistema nervioso sin que se haya evidenciado antes la
presenciade enfermedad hepatica'.

Los sintomas neurolégicosincluyen:

= Temblores o movimientos + Problemas conel habla =» Dificultad
incontrolados paradormir
=» Hipersalivacion o => Problemas con >0 Isi
dificultad paratragar la coordinacion fisica onvuisiones
=» Rigidez muscular => Migrafas

Trastornos de salud mental :

Lafuncién cerebral alterada debido al exceso de cobre en el sistema nervioso
central también puede conducir a cambios en el estado de animo o el
comportamiento. Los sintomas que afectan ala salud mental puedenincluir:

=» Cambios de personalidad =» Ansiedado = Psicosis,quees
sentimientos nerviosos cuando una persona
» acercade lamayoriade pierde contacto
- Depresion las cosas, irritabilidad conlarealidad



c) Otras complicaciones delacumulo de cobre entejidos

Una acumulacién de cobre en el organismo también puede resultar en lo
siguiente **:

=>» Anillos de Kayser-Fleischer: anillos
marrones oxidados alrededor del borde
deliris (la parte coloreada del ojo)
yenelborde delacdrnea

=» Osteoporosis: los huesos se vuelven
menos densos y tienen mas
probabilidades de fracturarse

=» Anemia hemolitica: el cuerpo tiene
menos globulos rojos al producirse
rotura de los mismos por el exceso de
cobreenlasangre

=» Niveles altos de aminoacidos,
proteinas, &cido Uricoy
carbohidratos enlaorina

=» Irregularidades menstruales
(periodos irregulares), infertilidad
y abortos espontaneos multiples

=» Artritis — dolor o hinchazénen
unao mas articulaciones

3.4..Cémosediagnosticalaenfermedad de Wilson?

La EW puede ser fatal si no se trata de manera efectiva. Sin embargo, con un
diagndstico temprano y el cumplimiento del tratamiento, el prondstico es
excelente y las personas con la enfermedad pueden vivir una vida normal °.
Los profesionales de la salud utilizan una combinacion de un examen médico
y pruebas de laboratorio, radioldgicas e incluso histoldgicas (biopsia del
higado) paradiagnosticar estaenfermedad".

La presencia de algunos signos combinados, como cuando los anillos de
Kayser-Fleischer aparecen junto a enfermedad hepatica y neuroldgica,
suelen ser suficientes para hacer el diagndstico, pero los médicos
especialistas generalmente necesitan usar una combinacion de examenes
médicosy pruebas adicionales .

Las pruebas genéticas para mutaciones ATP7B también son Utiles para
diagnosticar la EW. Cuando la genética de un individuo afecto es conocida,
esto se usa para identificar a otros miembros de la familia que también
puedentenerlaenfermedad .

Si tiene alguno de estos sintomas o muestra alguno de los signos
descritos en la seccion anterior, es importante que consulte a sumédico.
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3.5.Pruebas diagndsticas enlaenfermedad de Wilson

Eldiagndstico precozenla EW es muy importante, ya que limitara elacumulo
de cobreylaafecciondelos érganos.

Para el diagndstico de la enfermedad suele utilizarse una combinacion de
pruebas, ya que ninguna de ellas de forma aislada es suficiente para el
diagndstico (aexcepcion del estudio genético) .

. ACTIVIDAD
. DE LAS

: ENZIMAS

i HEPATICAS

: EXAMEN

: OCULAR O

ANALISIS
DE ORINA
DE 24
HORAS

"

Dado que los pacientes con
EW no eliminan el cobre por
las heces, se observa un au-
mento del cobre anormal en
la orina que es caracteristico

Para detectar los anillos de :
Kayser-Fleischer en la cor- :
nea. Son frecuentes en pa- :
cientes con sintomas neuro-
|6gicos, pero menos habi-
tuales en pacientes con afec-

Las pruebas bioquimicas
hepaticas se realizan para
buscar evidencia de infla-
macioén activa. Las tran-
saminasas pueden estar
elevadas en personas con

de la EW. La orina de 24hs y
medicion de niveles de cobre
sirve también para compro- :
bar la eficacia de los tra- :
tamientos 1'9. 5

cién del higado aislada ™’ Ew .

NIVELES SANGUINEOS DE
CERULOPLASMINAY COBRE

 Yo4

La ceruloplasmina es la principal proteina transportadora de cobre en la sangre. Los niveles
de ceruloplasmina a menudo son bajos en personas con EW. Es una de las pruebas
comunmente realizadas cuando los médicos estan examinando y buscando confirmar la
presencia de la enfermedad, aunque su disminucién en sangre no siempre se debe ala EW o,

Recientemente se han descrito algunos marcadores en sangre que permiten calcular la
cantidad de cobre téxico no unido a la ceruloplasmina y que, si estan disponibles en los
hospitales, pueden acelerar el proceso diagndstico.

1



BIOPSIA
HEPATICA

Si bien no es indispensable
para el diagnostico, espe-
cialmente si se dispone de
estudios genéticos, puede :
ser muy Util para deter- :
minar la cantidad de cobre
en el higado, asi como para
evaluar el grado de dafio del :
mismo. El diagndstico es :
altamente probable si los
niveles de cobre son>250 4
g/g de higado (ug/g = una
millonésima parte de gra-
mo de cobre por cada
gramo de tejido hepatico),
siempre y cuando la biopsia
sea de calidad. Para ello, en :

. ESCANERES
| CEREBRALES

Como la resonancia mag-
nética (RM) para detectar :
anomalias cerebrales por
depdsito de cobre en :
personas con sintomas :
neurolégicos o psiquiatri-
cos. También puede reali-
zarse en pacientes sin a- :
parentes sintomas neuro-
! nerelresultado .
la existencia o no de depé-

psiquiatricos, para evaluar

) 19
sitos cerebrales de cobre .

. PRUEBAS
i GENETICAS

Para detectar mutaciones
del gen ATP7B. Se han
descrito méas de 900 muta-
ciones diferentes relaciona-
das con la EW. Este estudio
es complejo y requiere de
experiencia en la interpre-
tacion. Pueden ser nece-
sarias semanas hasta obte-

ocasiones se realiza un
doble pase de biopsia para Una vez realizado el diagndstico, es necesario un
asegurar que se dispone de tratamiento y seguimiento indefinidos para asegurarse de
suficiente material ™. que los sintomas y los niveles de cobre estén controlados g

4.Consejo genéticoy cribado a familiares

Unavez que serealizael diagndstico de la EW, se debe hacer un asesoramiento
genético para explicar los resultados de las pruebas y las posibles
implicaciones para el paciente y familiares. El primer paso es identificar a
todos los familiares de primer grado (sobre todo a los hermanos/as). Las
pruebas genéticas son la mejor opcién y la estrategia de deteccion mas
eficiente .
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5. Tratamiento

Medicamentos utilizados para tratar la enfermedad de Wilson

Hay dos tipos de medicamentos que pueden usarse parala EW: los quelantes
y las sales de zinc *. Los quelantes funcionan aumentando la eliminacién de
cobre enlaorina, mientras que las sales de zinc reducen la cantidad de cobre
absorbido en el intestino. El tratamiento debe ser de por vida y es necesaria
una monitorizacién para asegurarse de que los sintomas y los niveles de
cobre estén controlados . Generalmente los quelantes se utilizan en las
primeras fases después del diagndstico. El objetivo del tratamiento en la
primerafase esreducir el contenido de cobre en el organismo, eliminandolo a
través de la orina, y prevenir la progresién de la enfermedad *°. En pacientes
asintomaticos o en aquellos que ya han superado la primera fase de
eliminacion del cobre, se pueden utilizar quelantes a menor dosis o sales de
zinc, paraevitar que se absorbael cobreingeridoen ladieta.

Es muy importante asistir a visitas médicas periddicas de seguimiento para
controlar su enfermedad. No debe dejar de tomar o disminuir la dosis de su
tratamiento por su cuenta. Si deja de tomar su tratamiento, o lo toma de
forma inadecuada, el cobre puede acumularse rapidamente, lo que puede
hacer que laenfermedad progrese, que se produzca una hepatitis fulminante
o afectacion de dérganos no afectados inicialmente y tener graves
consecuencias*’.

El trasplante de higado puede ser necesario para pacientes con una
enfermedad muy evolucionada. Esto ocurre en casos en los que lalesién o el
dafio del higado es muy marcada (cirrosis) debido a un diagndstico tardioo a
la ineficacia del tratamiento, en algunos casos debido a una falta de
adherencia (o cumplimentacién) al tratamiento. También puede ser
necesario el trasplante en casos en que la EW se presenta como una hepatitis
fulminante; esta forma de presentaciéon es infrecuente, pero de extrema
gravedad, y se caracteriza porque el higado deja de funcionar de forma
rapida. En estos casos el trasplante de higado puede salvar vidas, aunque
exijauntratamiento de por vida paraprevenir el rechazo del higado nuevo **.
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Fases del tratamiento

Asintomaticos: generalmente detectados cuando se realiza estudio en
familiares de un caso. En pacientes asintomaticos se pueden utilizar sales de
zinc, paraevitar que se absorbael cobreingeridoenladieta.

Fase inicial de quelacién activa: Todos los pacientes sintomaticos deberian
recibir terapia con quelantes, salvo que existan contraindicaciones *. La
eleccion dependera del personal médico y tiene en cuenta la tolerabilidad y
los efectosindeseables.

Fase de mantenimiento: Cuando la enfermedad esta bien controlada; suele
alcanzarse tras 6-12 meses de tratamiento **. En esta fase puede haber dos
estrategias validas, enfunciénde latoleranciay larespuestaalamedicacién,
sumédicodecidiraunaopcionolaotra:

1. Seguir con eltratamiento quelante con una disminuciéon de la dosis.
2.Cambiarasalesde zinc

Durante el seguimiento, sus médicos responsables solicitaran analiticas de
sangre y orina de 24 horas que ayudan a evaluar los niveles de cobre en el
organismo y con ello ajustar la dosis de los tratamientos. Se recomienda
realizar controles cada 6 meses.

Dietay nutricion

Elcobreingresaen nuestro organismo através de los alimentos que comemos
y el agua que bebemos, lo que es importante porque nuestro organismo
necesita cobre para funcionar. Sin embargo, cuando tiene la EW y su
organismo no puede deshacerse del exceso de cobre, es importante limitar su
consumo evitando los alimentos con un alto contenido de cobre,
especialmente enlos primeros meses/afios tras el diagndstico **°.

Los alimentos que debe evitar (o limitar) incluyen ***:

9 Marisco @ Nueces G Champiriones @ Chocolate @ C,arnesde
visceras
(por ejemplo,

rifiones)

Ladietasincobre NO debe ser nuncael Unico tratamiento de la EW.
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La adolescencia es un periodo dificil donde puede haber problemas en la
cumplimentacién con el tratamiento, como en otras enfermedades cronicas.
Esimportante mantener un seguimiento estrecho en esta época, y no ser muy
obsesivos conla dieta si puede condicionar rechazo por parte del paciente.

PERMITIDOS CON MODERACION EXCEPCIONALMENTE EVITAR

V 'ﬁr\ * @

« Bebidas « Bebidas « Bebidas
. ég#aesrgwolleral yaguacon gas chocolateadas - chocolateadas - chocolateadas -
. 3 seguin marca seguin marca seguin marca
. é;gosé nectaresifriitas (consultar (consultar (consultar
y cantidad cobre) cantidad cobre) cantidad cobre)
« Cualquier carne fresca, i
congelada al natural, en « Pato « Higado de cerdo hilzadodeternera

+ Higadode ave

conserva, cualquier ave menos « Rifiones * Mollejas de ave Hi
! . - , ? « Higado de cordero
el pato, carne de caza, conejo - Foie gras - Paté de higado de ave Ig:
. " P + Higado de buey
« Charcuteria: salami, salchichén
. gzsmflgggs magros y grasos  Calamar « Cangrejos de rio «Vieiras
! < - Cangrejos « Almejas
+ Salmén ahumado + Mejillones « Bigaros « Caracoles de mar
« Atu - Cigalas
. é;ﬂgiszscgﬂsairevsenat“ra‘ & « Langosta y bogavante « Ostras
« Todos estan permitidos
y en todas sus variantes
« Cualquier verdura de hoja verde, .
fresca, congelada al natural . tzm?g:gggg; « Champifiones frescos
y en conserva )
« Pasta, sémolay arroz
- Patatas « Arroz integral
« Pan
«Frutos secos:ciruelas ~ * ELLgcoeSsSdegori:aE;%aasﬁwia
; asas, nueces, ¥
« Cualquier fruta fresca, de bote, gistachos mantequilla nueces de Brasil, semi-
natural, congelada e e llas de sésamo, pifiones,
- Frutafresca: grosellas avellanas, almendras,
cacahuetes
« Leche entera, semidesnatada,
desnatada, liquida, fresca, conden-
sada, en polvo, pasteurizada -
« Productos lacteos abase de
soja, yogures, petit suisse
« Cualquier queso menos parmesano
« Pasteles, bolleria, tartas sin « Chocolate - = Chocolate negro -
chocolate seglin marca g';stcecl’éastigﬁgr% segun marca
« Helados y sorbetes sin chocolate (consultar i he” Iyt (consultar
- Compotas y mermeladas cantidad cobre) artas con chocolate cantidad cobre)

« Cualquier aceite, mantequilla,
margarina y nata para cocinar

Basado en las recomendaciones del Centre National de Référence Bernard Pepin
(http://enfermedaddewilson.org/wp-content/uploads/2015/07/dietawilson.pdf.)
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Agua

Las personas con EWtambién deben evitar el uso de recipientes de cobre para

cocinar, servir o almacenar alimentos **°.

El agua del grifo que corre a través de tuberias de cobre 0 que proviene de un
pozo puede contener niveles mas altos de cobre. Se debe dejar correr el agua

durante un tiempo antes de usarla, ya que esto reducira los residuos de cobre

aniveles aceptables *°.

Vitaminas y suplementos dietéticos

No son necesarios para el tratamiento de la EW y en general deben evitarse.
Hable con sumédico antes de tomar un multivitaminico. Silo aprueba, pidale a
su farmacéutico que le recomiende uno que no contenga cobre. También debe
hablar sobre cualquier otro suplemento dietético o preparacion a base de
hierbas que esté tomando o le gustaria tomar, para asegurarse de que no
interacttien con sus medicamentos niempeoren los problemas en su higado **
Si esta siendo tratado con quelantes, puede observarse una reduccién de los
niveles de hierro en sangre, por lo que sumédico podria recetarle suplementos
de hierro*.

6. Embarazoy lactancia

Siempre que sea posible, la planificacién anticipada es beneficiosa. Idealmente,
la paciente debe encontrarse en buen estado de salud general y con EW
clinicamente estable y controlada antes de la concepcion . Con terapia ade-
cuada, la supervivencia de las mujeres con EW es excelente y, por tanto, el
embarazo es totalmente factible. La EW no parece reducir la fertilidad si el
metabolismo del cobre estd adecuadamente controlado, y no hay que poner
ningunalimitacidonaquelas pacientes conuna EW tratada quedenembarazadas,
aunque deben ser advertidas del riesgo de transmisién, cuyo riesgo dependera
del material genético de su pareja ’. Se recomienda mantener el tratamiento
siempre durante el embarazo. Recientemente se ha publicado un estudio en
Espafia, en el que una gran preocupacion de las pacientes al quedar
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embarazadas, son los potenciales efectos de los medicamentos en los bebés,
pero existe evidencia de que una enfermedad bien tratada esta asociada con
gestaciones normales y un bajo riesgo de defectos en el nacimiento. Las
pacientes con EW en edad fértil preguntaran a sus médicos sobre el embarazoy
los perfiles de seguridad de sus medicamentos contrael cobre . Suespecialista
ledaralasrecomendacionesadecuadas.

Si es una mujer con EW y esta embarazada o planea quedarse embarazada,
debe pedirle a su obstetra que consulte con su especialista en esta
enfermedad antes de recetarle vitaminas prenatales °.

El asesoramiento previo a la concepcién debe incluir consejo genético y
discusién de medicamentos y su seguridad en el embarazo y debe considerar
la salud de la futura madre '. En cuanto a anticoncepcion, probablemente los
espermicidas y los métodos de barrera, asi como los preparados de
progesterona, que no interfieren con el metabolismo del cobre son los mas
recomendados. Por el contrario, los estrégenos pueden reducir la excrecién
biliar de cobre, lo cual facilitaria la acumulacion de cobre en los hepatocitos,
mientras que los dispositivos intrauterinos pueden contener cobre, por lo que
no serecomiendan.

La lactancia materna, a pesar de sus reconocidos beneficios, podria implicar
dafios potenciales para el bebé mientras que la madre lactante esta en
tratamiento para la EW, aunque la evidencia cientifica es baja. Se deben
sopesar los prosy los contras de cada caso .



7.Registro nacional Enfermedad Wilson AEEH

La situacion delaEW en Espafia se ha recogido en diferentes estudios ***" pero

aun se necesita avanzar en el conocimiento de la enfermedad en Espafiay de
su situacion real. Por ello, en 2021 se cred el primer Registro Nacional de la EW
en Espafia, bajo el amparo de la Asociacién Espafiola de Estudio del Higado
(AEEH). Actualmente este registro estd activo reclutando pacientes y el
personal médico podria solicitarle permiso para incluir sus datos de forma
anonimizada en el mismo. A partir del registro puede obtenerse informacion
muy util de la situacién clinicade los pacientes con EW.

Puede encontrar mas informacion en la siguiente pagina web:
https://aeeh.es/registro/registro-de-enfermedad-de-wilson/
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8. Apoyo al paciente

La Asociacion Espafiola de Familiares y Enfermos de Wilson nace de la
iniciativa de un grupo de familiares y enfermos de Wilson en el afio 2000 y
forman parte de ella familiares y enfermos de Wilson de toda Espafia. La
asociacion pertenece también a la Federacion Espafiola de Enfermedades
Raras (FEDER).

La Asociacién Espafiola de Familiares y Enfermos de
Wilson (AEFE) proporciona importantes recursos
educativos y servicios de apoyo para la Comunidad de
enfermos de Wilson.

Los principales objetivos de la asociacién son:

Dar visibilidad a la enfermedad. Si la enfermedad se conoce, se puede
diagnosticar de maneramas precoz.

Empoderaralos pacientes y familiares coninformacion relativa alaenfermedad.

Ofrecer un punto de encuentro donde los pacientes y familiares pueden
compartir sus experiencias, sentirse apoyados y aclarar sus dudas.

Colaborar con médicos especializados en la enfermedad para facilitar el
conocimiento de ésta.

Fomentar que haya mas y mejor investigacion para conseguir, lo antes posible,
un diagndstico eficaz y precoz y tratamientos que mejoren la calidad vida de
los enfermos de Wilson.

Colaborar con la industria farmacéutica para mejorar el conocimiento de la
enfermedad, lafabricaciony distribucién de los tratamientos.

Colaborar con asociaciones de enfermos y familiares de Wilson de otros
paises paraapoyarnosy compartir experiencias.
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La finalidad de la Asociacién Espaiiola de Familiares y Enfermos de
Wilson es mejorar la calidad de vida de los Enfermos de Wilson.

Contacto

Asociacion Espafiola de Familiares y Enfermos de Wilson (AEFE)
Direccion: Calle Molineta, 1. Huércal de Aimeria.
Correo electronico: asociaciondewilson@gmail.com
Teléfono: 634 582 680
Paginaweb: http://enfermedaddewilson.org/
Facebook: https://facebook.com/Wilsonyfamilia
Instagram: https://instagram.com/aefe_wilson/
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Lainformacion contenida en este material ha sido coordinaday revisada por la
Dra.Marina Berenguer (Hospital La Fe, Valencia) y la Dra. Zoe Marifio (Hospital
Clinic, Barcelona).

Este material se harealizado gracias al soporte de Orphalan.
Este es un contenido protegido por derechos de autor de Orphalan. Esta
prohibido copiar, distribuir o utilizar de otro modo el contenido, para otros

fines que no sean los casos legales de uso gratuito.

22






O

Informacion

al Paciente con
Enfermedad
de Wilson

<]
s\
o
N
il
c
=]
3
[t}
hi
T
a
o
Q
<]
Q
<
=
a
%)



