INTRODUCCION

La enfermedad de Wilson es una alteracion genética que produce
una acumulacion de cobre en el organismo debido a una serie de
mutaciones en el gen ATP7B, produciendo un efecto toxico en
aquellos organos donde se acumula.

Alexander

MATERIALY METODOS

La metodologia de trabajo ha sido una revision bibiografica de
articulos presentes en PubMed y bases de datos de distintas
revistas y organismos sanitarios
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El cobre, es un elemento esencial del organismo que actia como
cofactor de algunas enzimas del metabolismo como la superdxido

dismutasa | (SODI), citocromo C oxidasa y ceruloplasmina.

DIAGNOSTICO:

® Reconocimiento del anillo de Keyser-Fleischer.

e ldentificacion de niveles de ceruloplasmina reducidos en la mayoria de
pacientes.

Medida de la concentracién de cobre en la biopsia de higado.

Farmaco
de eleccion

TRATAMIENTO

El tratamiento esta basado principalmente en farmacos quelantes de cobre:

D-penicilamina: se trata de un metabolito de penicilina
(beta-beta-dimetilcisteina). Es el farmaco mas potente en el tratamiento de
la EW y el mejor conocido de los disponibles. La penicilamina forma un
quelato soluble con el cobre que se elimina por orina.

La eliminacion de cobre va a ser mayor nada mas comenzar el
tratamiento.Ademas se debe tener un seguimiento sobre la posible
toxicidad del farmaco

Trientina: Su estructura quimica es diferente a la D-penicilamina y la
accion de quelar el cobre se lleva a cabo mediante un complejo estable en
forma de anillo Elimina menos cantidad de cobre en la orina en
comparacién a la D-penicilamina, es el tratamiento de referencia en
pacientes intolerantes a D-penicilamina QUELANTE DE HIERRO,
PUEDE OCASIONAR ANEMIA SIDEROBLASTICA!!

Sales de Zinc

® mecanismo de accion es diferente

® |nduce metalotioneina en el enterocito, y se fija el cobre en el citoplasma
® Se elimina en heces

® no se recomienda su uso exclusivo en monoterapia

Tetratiomolibdato de amonio: se trata de un agente muy potente que posee
dos mecanismos de accion. Uno de ellos, es que evita la absorcion del cobre
a nivel gastrointestinal como las sales de zinc y el otro es que bloquea la

disponibilidad del cobre circulante reduciendo la unién del mismo a las
metaloproteinas EFECTO MUY RAPIDO
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RESULTADOS

Afectacion hepatica: dentro de cada individuo va a haber gran variabilidad
dependiendo de su ingesta en cobre y su capacidad antioxidante. En lo que
engloba a la microscopia presentan en general: esteatosis, inflamacion portal y
clara fibrosis (ninos y jovenes)

Afectacion neurolodgica: hay previa una clara fibrosis y se va a caracterizar
por una serie de sintomas de caracter extrapiramidal y se va a tener afectado
sobre todo el habla y la escritura debido a que va a aparecer un temblor en
reposo lo que recuerda a la enfermedad de Parkinson. (adultos)

Afectacion psiquiatrica: es muy inespecifica (ninos)

Afectacion oftalmolodgica: anillo de Kayser-Fleischer, que es una
acumulacion de pequenos depositos de cobre en la membrana de Descemet en
la cornea, y se observa como una pigmentacion parduzca y también son muy
tipicas las cataratas en girasol.

Estudio de la excrecion urinaria de cobre durante 24 horas, normalmente
en los pacientes con EW los valores son superiores a 100mcg/24h.

Estudio de la excrecion urinaria de cobre posterior a la administracion de
quelantes de cobre en este caso |g de D-penicilamina . Los pacientes con

EWV los valores seran superiores a 1000mcg/24h.

Determinacion de cobre en tejido hepatico seco, realizando una biopsia de

tejido de al menos |cm de longitud , en pacientes homocigotos 250mcg/g
de tejido seco, en pacientes heterocigotos 50mcg/g — 250mcg/g de tejido
seco y sanos <50mcg/g-- PRUEBA MUY ESPECIFICA

Otras pruebas

® Dieta : disminucidn o incluso eliminacion completa de alimentos ricos en
cobre mariscos, visceras como el higado, chocolate frutos secos,
champifones muy importante evitar el consumo de bebidas alcohdlicas

® En caso de fallo hepatico, se puede realizar un trasplante hepatico

CONCLUSION

Ha habido un gran avance en la esperanza de vida de estos pacientes ya
que antes era mortal y actualmente tienen una calidad de vida muy
proxima a la de un individuo sano.

Se puede destacar el diagnostico precoz como punto clave para evitar
asi la aparicion de lesiones irreversibles

La enfermedad de Wilson a pesar de estar englobada en el grupo de
enfermedades raras no limite la calidad del que la padece
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