Guia
de la
enfermedad
de
Wilson

FUNDACIO

PER AMOR A L'ART

CENTRO DE COORDINACION DEL EQUIPO WILSON

b VNIVERSITAT
'3 B VALENCIA

GENERALITAT
\\ ,‘\ ‘\f“\'\ '

ASOCIACION ESPANOLA
DE FAMILIARES
Y ENFERMOS DE WILSON

9K "laCaixa’

I=



Queremos agradecer su participacion en
esta investigacion a todos los enfermos y
familiares de enfermos de Wilson.

También agradecemos su colaboracion a la
Asociacion Espafiola de Enfermos de Wilson.



Autoria

Esta quia ha sido elaborada por la Unidad Mixta de Investigacion en
Enfermedades Raras FISABIO-UVEG con la colaboracion y el asesoramiento
del Equipo Wilson de la Fundacio Per Amor a UArt, formado por:

Maria Alvarez Satico
Hospital General Universitario, Elche.

Marina Berenguer
Hospital Universitario y Politécnico La Fe, Valencia.

Clara Cavero Carbonell

Lucia Paramo Rodriguez

Unidad Mixta de Investigacion en Enfermedades Raras, Valencia.
FISABIO-UVEG

Carmen Espinos
Centro de Investigacion Principe Felipe, Valencia.

Gloria Gonzalez
Centro de Investigacion Médica Aplicada, Pamplona.

Juan Marin
Hospital Clinico Universitario, Valencia

Begona Polo
Hospital Universitario y Politécnico La Fe, Valencia.

Jesus Prieto Valtuena
Centro de Investigacion Médica Aplicada, Pamplona.

Ignacio Vicente Sandoval
Centro de Biologia Molecular Severo Ochoa, Madrid

Con la colaboracion de Paloma Jara, Responsable del Servicio de Hepatologia 'y
Trasplante hepatico infantil del Hospital Universitario La Paz.

Financiacion
Fundacio Per Amor a UArt

Obra Social “la Caixa”


http://fpaa.es/pt_personas/dra-maria-alvarez/
http://fpaa.es/pt_personas/dra-marina-berenguer/
http://fpaa.es/pt_personas/carmina/
http://fpaa.es/pt_personas/dra-gloria-gonzalez/
http://fpaa.es/pt_personas/dr-juan-marin/
http://fpaa.es/pt_personas/dra-begona-polo/
http://fpaa.es/pt_personas/dr-jesus-prieto/
http://fpaa.es/pt_personas/dr-ignacio-vicente-sandoval/

01

02

03

04

05

06

07

08

09

10

Indice

Prologo

¢Qué es la Enfermedad de Wilson?
¢Cual es la causa?

¢A cuantas personas afecta?

¢Que sintomas tiene?

éQuién le atendera?

¢Como se diagnostica?

¢Cual es el tratamiento?

¢Como afecta este tratamiento a la calidad de vida?
éPor qué se debe Wevar una dieta?

¢Como sequir informado?

10

12

13

13



Prologo

La Enfermedad de Wilson (EW) es una enfermedad rara, muy
poco frecuente. Cualquier enfermedad rara produce en la per-
sona afectaday en su entorno familiar, situaciones de estrés
e incertidumbre, sobre todo en los momentos iniciales de su
diagnostico. El objetivo de esta guia de la EW es dar respues-
ta a esas primeras dudas.

Una de las caracteristicas de la EW es que se trata de una en-
fermedad tratable farmacologicamente, siendo mucho mejor
el pronadstico con un diagnostico precoz. Estos tratamientos
permiten tener una calidad de vida adecuaday un pronostico
vital igual al resto de poblacion no afectada, con las pautas
establecidas por el profesional medico siempre que se realice
un seguimiento clinico constante y cuidadoso.

¢Qué es la Enfermedad de Wilson?

La EW es una enfermedad hereditaria, que se produce por el deposito de cobre
en nuestro cuerpo, especialmente en el higado y cerebro, pero también en el ri-
fion, corneay globulos rojos de la sangre. La EW puede debutar a cualquier edad,
desde el nifo pequefio o lactante hasta el adulto.

EL cobre es un metal necesario para muchos aspectos del funcionamiento de
nuestro cuerpo, pero debe estar en cantidades adecuadas. Tanto en exceso como
en defecto se convierte en potencialmente tdxico y/o perjudicial para el cuerpo
humano. Se encuentra en la dieta diaria de multiples alimentos. Por esto, dis-
ponemos de un mecanismo muy eficaz para eliminar el exceso de cobre que
ingerimos, a través de su eliminacién por el higado. Las personas con EW no
pueden eliminar correctamente el cobre de su cuerpo, acumulandose y produ-
ciendo esta enfermedad.

¢Cual es la causa?

La causa de la EW son mutaciones en el gen ATP7B, situado en el cromosoma 13.
Este gen es el encargado de regular una proteina transportadora de cobre, que al
alterarse y no funcionar correctamente, provoca un “bloqueo” de su eliminacion
biliar, acumulandose cobre “en exceso” en nuestro cuerpo.



IRichter T, Nestler-Parr S, Babela R,
Khan ZM, Tesoro T, Molsen E, Hughes
DA. Rare Disease Terminology

and Definitions-A Systematic Global
Review: Report of the ISPOR Rare
Disease Special Interest Group
International Society for
Pharmacoeconomics and Outcomes
Research Rare Disease Special
Interest Group. Value Health. 2015;
18:906-14.

’http://www.orpha.net/consor/
cgi-bin/index.php

*Por la Orden de 7 de marzo de 2012
del Conseller de Sanidad

se crea el Sistema de Informacion de
Enfermedades Raras de la Comunitat
Valenciana. En DOGV niim. 6748 del

dia 4 de abril de 2012.

¢A cuantas personas afecta?

Estadistica General

La EW es una enfermedad que pertenece a la categoria de las enfermedades raras
(en Europa, aquellas que afectan a menos de cinco personas por cada diez mil ha-
bitantes?), por lo que es necesario fomentar su conocimiento tanto entre profesio-
nales sanitarios como en las personas afectadas y sus familiares. Orphanet? estima
que la prevalencia de la EW esta entre 10 y 90 casos por millon de habitantes.

Estadistica en la Comunidad Valenciana

EL Sistema de Informacion de Enfermedades Raras en la Comunitat Valen-
ciana (SIER-CV)}, es un registro de base poblacional de Enfermedades Raras
(ER) con residencia administrativa en cualquier municipio de la Comunitat
Valenciana. Este reqgistro a su vez forma parte del Registro Estatal de Enfer-
medades Raras.

ELSIER-CV haidentificado 191 pacientes, para el periodo 2000-2012, con el codi-
go 275.1 de la Clasificacion Internacional de Enfermedades 92 Revision-Modifi-
cacion Clinica (CIE9 - MC) que engloba a los “Trastornos del metabolismo del
cobre” dentro de los cuales se encuentra la EW.

Tras la revision de los 179 pacientes con documentacion clinica disponible, se
han confirmado 62 casos (64,5% hombres y 35,5% mujeres), lo que supone una
prevalencia de 12,1 por millon de habitantes en la Comunitat Valenciana.

En esta prevalencia, con la finalidad de mejorar la informacion que recoge el SI-
ER-CV, se han incluido casos con EW proporcionados por el Servicio de Medicina
Digestiva del Hospital Universitario y Politécnico de la Fe (Valencia). Pese a esta
incorporacion de casos, el valor de prevalencia obtenido hace posible considerar
la existencia de casos no identificados por las fuentes de informacion disponibles
en la actualidad o la existencia de casos no diagnosticados, al aproximarse al
nivel inferior del intervalo estimado por Orphanet.

¢Qué sintomas tiene?

La EW puede ser durante muchos afos asintomatica, lo que dificulta su diag-
nostico y retrasa su tratamiento. EL debut clinico es muy variable, habitualmente
se presenta en la primera o sequnda década de la vida y suele consistir en una
combinacion de desdrdenes hepaticos, neuroldgicos y psiquiatricos. Los sinto-
mas pueden ser el resultado de la afectacién de un dérgano o de varios, por lo
que su presentacion clinica es muy variada. Si no pensamos en la EW, el diag-
nostico puede retrasarse, incluso décadas. El retraso diagnostico hace mas dificil
el tratamiento, ya que en los pacientes neuroldgicos, el tratamiento ademas de
farmacos, requiere otras medidas, como rehabilitacion fisica y del lenguaje.
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Tipicamente, lo primero que suele estar alterado es la bioguimica del higado,
es decir existe una alteracion persistente de las pruebas de funcion hepatica
(elevacion de las transaminasas y/o de la bilirrubina en suero). Esta alteracion
de los analisis no produce manifestaciones clinicas en un porcentaje alto de
casos, por lo que se retrasa el diagndstico porque no es habitual hacer analiti-
cas a nifios o adolescentes que no tienen molestias o no se sienten enfermos.
Tras comprobar la alteracion persistente de los analisis del higado, se debe
comprobar que ésta no es atribuible a otras causas de afectacion del higado.
En algunos pacientes, esta alteracion analitica se acompafia de sintomas neu-
roldgicos, tales como disminucion del rendimiento escolar, cambios de con-
ducta o aparicion de alteraciones del movimiento corporal (temblor, adopcion
de posturas involuntarias anomalas, rigidez, falta de coordinacién en los mo-
vimientos de los miembros).

En nifios pequefios**, la enfermedad puede tardar en manifestarse clinicamente.
El diagnostico en menores puede realizarse mediante un analisis de sangre, en
el que una elevacion de las enzimas hepaticas (transaminasas) debe hacer pen-
sar en una posible EW. Es especialmente importante pensar en la posibilidad
de afectacion por EW en adolescentes ya que las alteraciones hepaticas, suelen
asociarse a sintomas neuroldgicos (el mas tipico es el temblor y la falta de coor-
dinacion muscular o ataxia) y de comportamiento (menor rendimiento escolar,
aumento de laimpulsividad, alteraciones del animo), y es dificil diferenciarlas de
los propios comportamientos de la adolescencia.

Cuando la enfermedad se inicia en la edad adulta, es mas frecuente que los
primeros sintomas sean neuroldgicos, pero en estos, si les hacemos una analiti-
ca casi en el 100% de casos detectaremos afectacion concomitante del higado.
Sin embargo no es excepcional que con independencia de la edad del paciente,
la primera manifestacion sea causada por sintomas de anemia hemolitica (por
aumento en la destruccion de globulos rojos en la circulacion sanguinea) o, lo
que es mas grave, que el primer sintoma sea el fallo hepatico. Este fallo hepatico
puede ser agudo, en forma de hepatitis cronica que evoluciona hacia la cirrosis si
no se trata, o fulminante (en el 5% de los pacientes), y sélo puede solucionarse
con un trasplante de higado urgente. Como el defecto genético estd en el higa-
do, la enfermedad no se reproduce tras el trasplante.

Ademas, cuando la enfermedad hepatica no se trata aparece fatiga, vomitos,
pérdida de apetito y de peso. En fases mas avanzadas de la enfermedad, con
la cirrosis, puede aparecer la ictericia u otras complicaciones evolutivas de la
cirrosis, como son la ascitis (acumulacion de liquido en el abdomen), edemas
(retencion de liquido en las piernas), encefalopatia (alteraciones de la funcion
mental), o trastornos en otros 6rganos como es el rifién o los globulos rojos
(anemia hemolitica).



El 60-70% de los pacientes adultos muestra sintomas neurologicos. En aus-
encia de tratamiento la enfermedad progresa, los ganglios basales del cerebro
son afectados y se produce una degeneracion del cortex y la materia blanca;
con ello aparecen sintomas extrapiramidales (dificultad en el habla, en el pen-
sar, disartria, distonia, rigidez, temblores, convulsiones, migrafia, insomnio) y los
sintomas psiquiatricos empeoran.

Cuando la enfermedad se diagnostica en fase tardia, la alteracidn en las pruebas
hepaticas se asocia a manifestaciones neurologicas mas ostensibles. En estos
pacientes (adultos generalmente) destaca el temblor postural e intencional, o
distdnico, cuya evolucion nos hace sospechar enfermedades diferentes al tem-
blor fisiologico o temblor esencial. Pueden aparecer otros signos como movi-
mientos coreicos, tics, inestabilidad de la marcha, hiperreflexia y, con menos
frecuencia, mioclonias y crisis convulsivas. Un 10% de los pacientes presenta un
cuadro psiquiatrico que puede incluir desde cambios de personalidad, trastornos
del animo, hasta clinica psicotica florida y deterioro cognitivo.

¢Quién le atendera?

Los pacientes con EW han de ser atendidos en centros hospitalarios donde haya
profesionales conexperienciaen el tratamientoy sequimiento de estos pacientes.
Esta atencion, seguin sean sus sintomas y su edad, sera proporcionada por: un
pediatra especializado, un especialista en Digestivo (hepatdlogo preferente-
mente) o en Neurologia y/o Psiquiatria. Ademas, la implicacion del Médico de
Atencion Primaria es fundamental, y seguin el caso, la de Rehabilitadores, Logo-
pedas y/o Psicologos.

Los diferentes centros hospitalarios y los profesionales deberan estar familia-
rizados para la realizacion de las pruebas diagndsticas correspondientes y para
orientar al enfermo de EW sobre su régimen de vida y las diferentes opciones de
tratamiento que existen en el momento actual.

En los pacientes ya diagnosticados el sequimiento es complejo, ya que exige
monitorizar el cumplimiento del tratamiento, sobre todo en personas asinto-
maticas (en los que es dificil comprender una enfermedad que no les produce
ningun sintoma), en momentos especiales de la vida como es la adolescencia,
al inicio del tratamiento para comprobar la eficacia o toxicidad del mismo, o en
fases ya mas cronicas para detectar posibles efectos adversos de la medicacion,
valorar los cambios de la funcion hepatica y comprobar la mejora o falta de me-
jora de los trastornos neurologicos, y determinar si existe afectacion de otros or-
ganos. Todo ello implica la necesidad de consultar especialistas diferentes, efec-
tuar extraccion de sangre para analisis, aplicar procedimientos instrumentales
para comprobar la evolucion de ciertos cambios, como el examen con ldmpara



de hendidura para valorar la desaparicion del anillo de Kayser-Fleischer en los
ojos o el estudio con ecografia o fibroscan para ver la evolucion del dafio en el
higado. En ocasiones hara falta una visita para valorar el impacto del diagnosti-
co de una enfermedad genética en el paciente y sus padres y el asesoramiento
de un o una trabajador/a social para resolver problemas de caracter laboral o
social causados por su enfermedad. La asistencia integral con unidades multi-
disciplinares tales como las que existen en otros paises podria facilitar mucho
este seguimiento, ya que la asistencia habitual en forma de actos fragmentados
que consumen mucho tiempo y muchos desplazamientos al hospital, causa una
gran insatisfaccion al paciente y a sus acompafiantes.

¢Como se diagnostica?

Se basa en la combinacion de datos clinicos, analisis bioquimicos (en sangre
y orina) y del gen ATP7B; ningun parametro de laboratorio aislado permite el
diagnostico de la EW. En la actualidad, la realizacion de una biopsia hepatica
(para estudiar el “dafio” producido en las células del higado, pero sobre todo
para comprobar si hay acimulo de cobre) se reserva para los casos de EW en que
no ha sido posible su diagnostico con los analisis realizados o si se sospecha otra
enfermedad asociada.

El diagnostico se plantea ante una alteracion de las pruebas hepaticas de causa
no filiada o en nifios o personas jovenes con temblor u otros movimientos invo-
luntarios, dificultades del lenguaje, alteraciones en la postura o en la marcha
con deterioro cognitivo, en especial si se asocia a manifestaciones de enferme-
dad hepatica. Ante la sospecha bien sea por sintomas neuropsiquiatricos o por
afectacion hepatica, se debe solicitar alguna de las siguientes pruebas, seguin las
manifestaciones y gravedad del afectado:

Un estudio bioquimico del cobre en sangre y orina. La EW cursa tipicamente
con una disminucion de los niveles de ceruloplasmina (una proteina que actua
como transportadora de cobre en el plasma), estando elevados el cobre libre (no
unido a ceruloplasmina) en plasma y la cantidad de cobre en orina. Un test de
valor diagnostico para los nifios, pero no para adultos, es la prueba de la peni-
cilamina, esta sustancia quimica se une al cobre en los tejidos y, unida al cobre,
pasa a sangre y de ahi a la orina, promoviendo un aumento del cobre urinario. La
penicilamina se administra por via oral y tras su ingesta se mide la cantidad de
cobre en la orina de 24 horas. Los pacientes con EW presentan un ascenso muy
marcado del cobre urinario tras la toma de penicilamina.

Una exploracion oftalmologica realizada con la lampara de hendidura. Una al-
teracion caracteristica de la EW es el anillo de Kayser-Fleischer, consistente en la
presencia de un halo verdoso en el margen externo de la cornea, detectable en



¢Wilson's Disease Scoring System.
Scoring system developed at the 8th
International Meeting on Wilson's
disease, Leipzig 2001.

http:/ /gastroliver.medicine.ufl.edu/
hepatology/for-physicians/wilsons-
diseasescoring-system/

’European Association for Study of

Liver. EASL Clinical Practice Guidelines:

Wilson'’s disease. J Hepatol.
2012 Mar; 56(3): 671-85.

ocasiones a simple vista y mas claramente mediante esta prueba. La presencia
del anillo se detecta en el 60-95% de los pacientes con clinica hepatica cronica,
solo en el 30% de los nifios con sintomas hepaticos agudos y casi en el 100% de
pacientes con sintomas neurologicos.

En los pacientes con EW, la concentracion de cobre en higado esta marcada-
mente elevada. Su cuantificacion implica la realizacion de una biopsia hepatica.

Es una prueba con una especificidad muy alta para el diagnostico, necesaria en
casos dudosos, aunque es una prueba invasiva y con riesgos asociados.

Una Resonancia Magnética Cerebral, es Util para valorar alteraciones que apo-
yen el diagndstico de la EW u otras patologias alternativas.

El estudio genético no es estrictamente necesario, pero si conveniente reali-
zarlo, para tener una confirmacion diagnostica. Se analiza la secuencia del gen
ATP7B, lo que permite la caracterizacion de las mutaciones causantes de la en-
fermedad. Es una técnica esencial para hacer el cribado de los familiares una vez
diagnosticado el caso indice.

Cabe destacar que en el afio 2001 se propuso un sistema de puntuacion, Escala Lei-
pzig®” que ha facilitado notablemente el diagndstico de esta patologia el cual ha
sido validado en la poblacion adulta, y desde el afio 2012 también validado en nifios.

Es muy importante estudiar a los familiares directos (hermanos, hijos) de un pa-
ciente con EW. Aunque el riesgo de transmision es bajo, el analisis del gen ATP7B
buscando las mismas mutaciones que el caso indice, esta justificado.

Es esencial que no exista un retraso en el diagnostico de la enfermedad ya que
esto conlleva, una demora en la aplicacién del tratamiento, tan necesario para
evitar las consecuencias irreversibles de la misma.

¢Cual es el tratamiento?

Existen diversas opciones de tratamiento farmacologico y sera el especialista el
que determinara cual es el mas adecuado en cada momento. Debe tenerse en
cuenta que la medicacién es cronica “de por vida” y debe tomarse siguiendo
unas estrictas indicaciones. Entender el tratamiento permite al enfermo de EW
mantener un prondstico vital igual al resto de la poblacion.

El tratamiento debe realizarse cumpliendo con las pautas establecidas (dosis,
horario, y muy importante para el tratamiento via oral, el ayuno una hora antes
de tomar la medicacion y una horas después) y es absolutamente necesario ya
que, de no administrarse, se produciria un agravamiento progresivo de la enfer-
medad hepaticay de las lesiones neuroldgicas con un curso evolutivo invalidan-
te y letal. EL tratamiento de la EW esta orientado para consequir un equilibrio
negativo de cobre en el organismo. Por ello, los tratamientos estan enfocados a:
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Quelantes: Se utiliza en el ambito
clinico como sindnimo de expulsar o
eliminar el cobre del organismo.

1_Disminuir la entrada de cobre en el organismo.

Para alcanzar esta finalidad se ha de recomendar a los pacientes una dieta
baja en cobre (se evitara el chocolate, soja, hongos, marisco, frutos secos) y po-
dran ser tratados con Zinc por via oral (50 mg de Zinc elemento, dosis de inicio
3veces al dia en adultos y 2 en niflos pequefios). Un efecto secundario del Zinc
es la gastritis. En algunos pacientes, la respuesta desde el punto de vista de la
funcion del higado no es suficiente. Los alimentos interfieren con la absorcion
de Zinc y por ello se requiere evitar comer 1 hora antes y 1 hora después de la
toma de este elemento. Esta pauta de ayunas favorece, sin embargo, la apari-
cion de gastritis.

2_Aumentar la eliminacion de cobre del cuerpo.

Para consequir esta finalidad se administran los llamados quelantes! del cobre
que son farmacos que se unen al cobre y lo extraen de los 6rganos donde esta
acumulado transfiriéndolo a la sangre, desde donde pasa a la orina. Los que-
lantes, por tanto, movilizan el cobre de los depositos v facilitan su eliminacion
urinaria. Con ello se establece un balance negativo del cobre (con el tratamiento
la eliminacion urinaria del metal supera su absorcidn intestinal) que ocasiona
un progresivo vaciado de los depositos organicos. En algunos pacientes con alto
contenido de cobre en higado el inicio del tratamiento con quelantes puede pro-
vocar un empeoramiento de los sintomas neuroldgicos como consecuencia del
ascenso de los niveles sanguineos de cobre y subsiguiente paso a cerebro. Los
agentes quelantes mas usados son:

a_La penicilamina se utiliza a la dosis de 20 mg/kg/dia en nifios 0 1-1,5 g/dia
en adultos dividida en dos o tres tomas diarias con el estdmago vacio (1h antes
o0 2h después de las comidas) para evitar la interaccién con el cobre de la dieta.
Se recomienda asociar vitamina B6 (25 mg/dia en una sola toma). Su eficacia se
mide mediante la valoracion del cobre urinario excretado en 24 horas ya que es
un farmaco que potencia la eliminacion de cobre por orina. Puede causar efectos
secundarios significativos tales como anemia, lesiones cutaneas, alteraciones
digestivas o dafio renal. En un 30% de los pacientes aparecen efectos adversos
severos que precisan la retirada del farmaco. Este tratamiento precisa un control
periodico cuidadoso por parte del médico.

b_ Eltrientine es un quelante de cobre, menos potente que la penicilamina, que
causa menos efectos secundarios que ésta ultima. Se administra a la dosis de
20 mg/kg/dia en nifios y 1-1,2 g/dia en adultos dividida en dos o tres tomas
a lo largo del dia. Su efecto sobre la eliminacion del cobre del organismo se
valora de igual manera que para la penicilamina. Sin embargo, es un farmaco
dificil de obtener en Espafiay otros paises por dificultades de almacenamiento
sin que se estropee.
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Otro farmaco con capacidad de unirse al cobre es el tetratiomolibdato de amo-
nio. Es un farmaco, aun experimental, que se utiliza en el caso de pacientes con
manifestaciones neurologicas, generalmente exacerbadas por penicilamina, ya
que, a diferencia de lo que ocurre en algunos casos tratados con penicilamina,
no ocasiona empeoramiento del cuadro neurologico. No obstante se le ha im-
plicado en algunos casos de anemia aplasica. La dosis optima, la duracion del
tratamiento y la toxicidad a largo plazo no han sido bien establecidas.

3_Correqir el defecto genético.

Los tratamientos orientados a la correccion del defecto genético son basicamen-
te dos: el trasplante hepatico y la terapia génica. El trasplante de higado esta in-
dicado en casos con enfermedad hepatica avanzada (cirrosis) causante de com-
plicaciones derivadas de la progresion de la lesion hepatica o en los pacientes
que debutan o tienen en su evolucién un cuadro de fallo fulminante del higado.
El recambio del higado lleva aparejada la normalizacion del metabolismo del
cobre porque el defecto genético estd en el higado pero tiene un efecto limitado
sobre las alteraciones neuroldgicas ya establecidas.

La terapia génica se ha ensayado experimentalmente en ratones con EW'y so-
brecarga masiva de cobre en higado. En estos animales se pudo normalizar el
metabolismo del cobre y vaciar de cobre el higado. Este ultimo efecto se con-
siguio potenciando la excrecion del metal a la bilis (que es la via fisioldgica de
eliminacion del cobre del organismo) mediante la introduccion en las células
hepaticas de la version correcta del gen ATP7B utilizando los denominados vec-
tores de terapia génica, particulas semejantes a virus a los que se les puede in-
sertar genes seleccionados que se inyectan intravenosamente (una dosis Unica)
y actlian como vehiculos para transportar al interior de las células el gen tera-
péutico. En el momento actual los ensayos clinicos de terapia génica en grupos
de pacientes con EW estan en fase de preparacion. Sus resultados se esperan con
gran expectacion ya que podrian significar un giro sustancial en el tratamiento
de esta enfermedad.

¢Como afecta este tratamiento a la calidad de vida?

Administrado en etapas precoces de la enfermedad, el tratamiento impide su
progresion, y permite que la expectativa de vida de los pacientes tratados sea
similar a la de la poblacién general de su edad. Si desafortunadamente, el diag-
nostico se hace en etapas avanzadas, la expectativa de vida puede verse com-
prometida.

El tratamiento se debe mantener durante toda la vida del paciente, lo que re-
quiere disciplina por parte de este. El paciente debe ser consciente de que el
interrumpir la medicacion y volver a ella es peligroso por el efecto rebote, fun-
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thttp:/ /enfermedaddewilson.org/
conociendo-la-enfermedad-de-
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La Asociacion de Familiares y
Enfermos de Wilson, ofrece informacion
sobre la dieta, se puede descargar o
consultar via web.

damentalmente por el riesgo de desarrollar cuadros de afectacion fulminante
del higado en los que Unicamente el trasplante puede salvarles o cuadros de
afectacion neuroldgica que pueden dejar secuelas irreversibles.

Sequir una dieta correcta (exenta de alimentos ricos en cobre) y la toma de me-
dicaciones varias veces al dia y en ayunas es, en muchos casos, dificil de llevar
a cabo. Es importante explicar a los pacientes (especialmente a los menores) la
importancia de la toma diaria de los diferentes medicamentos ya que con “ellos”
podra realizar una vida normal. Ademas, debemos educarles en habitos saluda-
bles especialmente indicados en estos pacientes como prescindir del alcohol, y
restringir aquellos alimentos con alto contenido en cobre (para mayor informa-
cion, consultar en guias para el paciente y dietas?).

éPor qué se debe llevar una dieta?

EL cobre que entra en el organismo procede de la dieta. Por ello, los pacientes
con EW, deben de evitar el consumo de alimentos ricos en cobre siguiendo las
indicaciones dadas por el especialista. Algunos de los alimentos que hay que
restringir son el chocolate, marisco, setas, frutos secos, visceras o soja. El control
de la dieta es importante aunque es preferible mantener una dieta con cobre
que no asumir la enfermedad por estas restricciones. Si se cumple el tratamiento
farmacologico y el sequimiento médico de forma adecuada, este exceso de co-
bre no se acumulara en el organismo o se detectara a tiempo. Por ello, el control
en la alimentacion siempre debe ir acompafiado del tratamiento farmacoldgico
adecuado y los controles médicos pertinentes.

¢Como sequir informado?

La Asociacion Espafiola de familiares y enfermos de Wilson puede ofrecer-
le informacion y ayudarle con consejos practicos y/o con experiencias propias
(http://enfermedaddewilson.org/), en la web de la Fundacié per Amor a UArt

puede consultar los proyectos e investigadores que estan estudiando sobre esta
patologia en diferentes ambitos (http://fpaa.es/) y en la web de la Fundacio

per al Foment de la Investigacio Sanitaria i Biomédica de la Comunitat Valen-
ciana (http:/ /fisabio.san.gva.es/) dispone de informacion sobre la investigacion

epidemioldgica de las enfermedades raras.
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