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La Enfermedad de Wilson, o degeneracién
hepatolenticular, es una enfermedad rara con una
prevalencia estimada de 1/30000. Es un trastorno
hereditario causado por una deficiencia en el metabolismo
del cobre debido a alteraciones en la proteina ATP7B,
encargada del transporte de este metal en el higado. Un mal
funcionamiento de esta proteina provoca un fallo en la
excrecion biliar y una acumulacién progresiva de cobre en el
organismo, especialmente en higado, cornea y cerebro. Esta
acumulacién en estadios tempranos es reversible, pero en
estadios avanzados es irreversible y puede ser mortal.

Desde el Centro de Investigacion Principe Felipe, con el
apoyo de la Fundacié Per Amor a L’Art, estamos llevando a
cabo un proyecto de investigacién con el objetivo de avanzar
en el diagndstico y mejorar el prondstico de estos pacientes.
Para ello, por un lado pretendemos avanzar en el
conocimiento sobre la epidemiologia clinica y genética de
esta enfermedad a partir del diagndstico genético basado en
el analisis molecular del gen ATP7B. Por otro lado,
proponemos la identificacidon de la firma de microRNAs en
plasma que puedan servir como biomarcadores de Ia
enfermedad, que puedan ser utilizados para su prondstico
con el fin de anticiparnos a la evolucion de la enfermedad y
para ayudar al tratamiento farmacolégico con Ila
implementacién de una medicina personalizada.



