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RESUMEN

Fundamentos: La Enfermedad de Wilson (EW) es
una patologia rara congénita y hereditaria que se produce
por acumulacion de cobre en el organismo, degeneracion
cronica hepatica, neuroldgica o lenticular. En ocasiones
es incapacitante por lo que influye en la calidad de vida
de afectados y familiares. El objetivo de este trabajo fue
identificar las necesidades médicas, sociales y emociona-
les de pacientes y familiares.

Métodos: Con metodologia cualitativa se realizaron
en la Comunitat Valenciana (CV), en 2015-2016, 5 entre-
vistas a profesionales sanitarios y 2 grupos de discusion,
uno con familiares y otro con afectados. Se elabord un
guidn estructurado en: diagnostico, tratamiento, atencion
sanitaria y calidad de vida. La informacion se recogié en
audio/video, previa autorizacion y se transcribi6 literal-
mente. Se realiz6 un analisis del discurso (profesionales
vs. familiares/afectados) determinando necesidades y de-
mandas concretas.

Resultados: Los profesionales se mostraron emocio-
nalmente distantes de las necesidades emocionales de
afectados y familiares y consideraron necesario disponer
de mayor informacion para facilitar el diagnostico pre-
coz. Las familias expresaron preocupacion sobre la ad-
herencia al tratamiento, especialmente en adolescentes,
y confusion sobre la importancia de seguir una dieta baja
en cobre. Los afectados reconocieron tener dudas sobre
la funcionalidad de la medicacion. Los afectados neuro-
légicamente se sintieron estigmatizados por las secuelas
fisicas de la enfermedad.

Conclusiones: Los sanitarios consideran que tener
un mayor conocimiento sobre esta enfermedad facilitaria
una deteccion precoz. Familiares y afectados necesitan
indicaciones claras y especificadas sobre las pautas de
administracion del tratamiento y sobre los alimentos que
deben excluir de la dieta.

Palabras clave: Enfermedad de Wilson, Enfermedad
rara, Estudio cualitativo, Diagndstico precoz, Grupos de
discusion, Entrevistas.
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ABSTRACT

Wilson disease: The look of medical
staff, patients and family members

Background: Wilson disease (WD) is a rare congeni-
tal disease that causes hepatic, neurological or lenticular
degeneration due to the accumulation of copper. Some-
times it is incapacitating with implications in the quality
of life of those affected and their families. The objective
of this work was to identify the needs of medical staff
and the social and emotional needs of patients with WD
and their families.

Methods: A qualitative research was developed in the
Valencian Region during 2015-2016, five interviews with
medical staff and two focus groups were made, one with
family members and another with patients using a script
divided into: diagnosis, treatment, health care and quality
of life. The information was collected in audio/video and
transcribed. An analysis of discourse (professional vs fa-
mily/affected) determining needs was made.

Results: Medical staff felt away from the emotional
needs of families and patients and need more informa-
tion in order to facilitate an early diagnosis. Families ex-
pressed difficulties regarding the treatment’s adherence,
especially when those patients are teenagers who have
doubts about the cooper-free diet. Patients had problems
with the treatment’s instructions. Also, those with neu-
rological problems felt stigmatised by the physical con-
sequences.

Conclusions: Medical staff need more knowledge
about this pathology. Better educational training for them
would facilitate the diagnosis. Families and patients need
more information about the guidelines for the treatment’s
administration and foods that should be excluded from
the diet. The correct administration of the treatment will
allow those affected to improve their quality of life with
a total or partial recovery of their symptoms.

Key words: Wilson disease, Rare disease, Research
qualitative, Early diagnosis, Focus group, Interview.
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INTRODUCCION

La Enfermedad de Wilson (EW) es una en-
fermedad rara congénita®V, de tipo heredita-
rio que produce afectacion y/o degeneracion
hepatica, neurologica y lenticular®. El gen
andmalo identificado para esta enfermedad
es el ATP7B, situado en el Cromosoma 13 y
responsable de regular la proteina transpor-
tadora del cobre en el metabolismo®®. Una
alteracion en este gen provoca la acumula-
ciéon de cobre en diferentes tejidos, como
higado, nucleos basales y cornea, generando
multiples manifestaciones clinicas.

La dificultad diagnostica para EW tiene
que ver con la heterogeneidad de las mani-
festaciones clinicas y con la ausencia de una
unica prueba que confirme la enfermedad®.
Actualmente los métodos diagnosticos que
se utilizan para la deteccion de EW son prue-
bas para la deteccion de la ceruloplasmina
sérica, el nivel de cobre sérico y en orina de
24 horas, el uso de la lampara de hendidura
para detectar el anillo de Kayser-Fleischer y
la biopsia hepatica para aquellos casos don-
de el diagnodstico atin no se ha definido®. En
el afio 2001 se propuso un sistema de pun-
tuacion para el diagnostico de EW, validado
en la poblacion adulta, que ha facilitado no-
tablemente el diagnostico de esta patologia!”
y que fue validado en nifos en el afio 2012®,

El inicio de la enfermedad en la poblacion
infantil® es dificil de detectar ya que prin-
cipalmente son casos asintomaticos y solo
se observa el aumento de las transaminasas
en los pacientes presintomaticos con todos
los parametros normales, los cuales cambian
evolutivamente produciendo un descenso de
ceruloplasmina y orientando el diagnostico
mediante la cuantificacion del cobre directa-
mente del tejido a través de la realizacion de
una biopsia hepatica®!b,

Respecto al tratamiento farmacologico
para la EW, principalmente se aplican tera-
pias de soporte para el eliminar exceso de
cobre mediante agentes quelantes del co-
bre como penicilamina, trientina, y/o para

impedir su reabsorcion mediante el aporte
exdgeno de zinc (comercializado como me-
dicamento huérfano Wilzin®'?) y el tetra-
tiomolibdato de amonio que se encuentra en
investigacion.

El Sistema de Informacion de Enferme-
dades Raras en la Comunitat Valenciana
(SIER-CV) identifico 191 pacientes, para el
periodo 2000-2012, con el codigo 275.1 de
la Clasificacion Internacional de Enfermeda-
des 9* Revision-Modificacion Clinica (CIE9
- MC) que engloba a los “Trastornos del me-
tabolismo del cobre” dentro de los cuales se
encuentra la EW. Tras la revision de los 179
pacientes con documentacion clinica dispo-
nible, se confirmaron 62 casos (64,5% hom-
bres y 35,5% mujeres), lo que supone una
prevalencia de 12,1 por millén de habitantes
en la Comunitat Valenciana'®.

Actualmente no existen en la literatura
estudios orientados a visibilizar la atencion
sociosanitaria que reciben los afectados de
EW ni sus familiares, las investigaciones
existentes se centran en la descripcion de
la patologia y/o en los tratamientos farma-
cologicos™. Conocer las necesidades de las
personas afectadas permitira aumentar el
conocimiento de la patologia para los profe-
sionales sanitarios y facilitara la autonomia
y mejorara la calidad de vida de pacientes y
familiares. Por ello, el objetivo de este tra-
bajo fue identificar las necesidades médicas,
sociales y emocionales de los pacientes con
EW y sus familias.

SUJETOS Y METODOS

El estudio observacional descriptivo trans-
versal se realizé en la Comunitat Valenciana
(CV), en 2015-2016, utilizando metodologia
cualitativa orientada hacia la intervencion.
La utilizacion de esta metodologia es muy
util para explorar necesidades y e identificar
demandas no cubiertas, tanto desde la pers-
pectiva de los profesionales, como de perso-
nas afectadas y familiares.

En la primera fase del trabajo de campo,
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se realizaron 5 entrevistas en profundidad a
profesionales sanitarios de la CV implica-
dos directamente en el diagndstico y/o trata-
miento de esta enfermedad. Se entrevisto a
dos pediatras, una hepatologa, una neurolo-
ga y un genetista para abordar la vision de la
enfermedad de Wilson desde el ambito cli-
nico. Dos de los profesionales fueron selec-
cionados por conveniencia y los otros tres
fueron captados y seleccionados ajustando
la pertinencia de su perfil profesional y su

vinculacion con el diagnostico, seguimiento
y/o tratamiento en pacientes con la Enfer-
medad de Wilson.

En la segunda fase se realizaron dos gru-
pos de discusion, uno con familiares forma-
do por 4 madres y 2 padres y otro grupo con
afectados con EW formado por 4 hombres
y 3 mujeres. En la tabla 1 se pueden ver las
caracteristicas de los familiares y las perso-
nas afectadas que asistieron al grupo de dis-
cusion segin el momento del diagnostico,

Tabla 1
Caracteristicas sociodemograficas de asistentes al grupo de discusion de familiares
Grupos de discusion Familiares N=6 Pacientes N=7
Hombre 2 4
Sexo -
Mujer 4 3
Castellon 0 0
Provincia Valencia 3 4
Alicante 3 3
1-4 afios 1 2
Edad de diagnéstico ~
del afectado >-18 afos 3 3
> 19 afios 2 2
Digestivo 2 2
Especnall‘sta q'ue‘ realizo Pediatra 3 5
el diagnéstico
Neurologo 1 3
. . Hepatica 4 4
Tipo de afectacion -
Neurologica 2 3

la edad del hijo/a al diagndstico, el tipo de
afectacion y el especialista que determind la
patologia.

La captacion de participantes para los gru-
pos se hizo a través de los profesionales sani-
tarios y por difusion de una nota de prensa en
medios de alcance provincial. Y ademas se
envid una newsletter informativa con los de-
talles del estudio a los miembros de la Funda-
cion de Investigacion FISABIO entre los que
se incluyen 17 de los 24 Departamentos de
Salud (hospitales publicos) de la CV, para in-
vitar a la participacion de profesionales, afec-
tados y familiares. En algunos casos, entre
los participantes en las entrevistas y grupos
de discusion existia algun tipo de relacion
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asistencial (médico-paciente o médico-fami-
liar de paciente) o familiar (padre-afectado o
madre-afectado) pero en ningun caso partici-
paron en la misma sesion.

Para las entrevistas y grupos se elabor6
con un guion abierto semi-estructurado, que
se adapto en cada caso al colectivo concreto
que fue objeto de estudio. El guion (Anexo
I) se estructurd en cuatro bloques tematicos:
Diagnostico, Tratamiento, Atencion sanitaria
y Calidad de vida.

La seleccion de participantes para las en-
trevistas se hizo combinando tres métodos:
muestreo de conveniencia, por bola de nieve
y mediante muestreo de captacion experta.
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La primera informante fue seleccionada de
manera intencionada por factibilidad de con-
tacto y por la riqueza discursiva que podia
aportar como experta, otra profesional fue
captada por “efecto bola de nieve” y el resto
de participantes fueron reclutados mediante
las vias de captacion puestas en marcha a
través de la difusion descrita anteriormen-
te. Inicialmente en el disefio se plantearon
4 entrevistas, pero durante el desarrollo del
trabajo de campo se valord positivamente
realizar una entrevista adicional. Con 5 en-
trevistas se encontrd saturacion informativa
en el discurso de los profesionales sanitarios.

Para participar en los grupos de discusion
de familiares y afectados, como criterio de
inclusion se requirid ser residente en la Co-
munitat Valenciana y tener un/una hijo/a con
EW o padecer esta enfermedad.

Se captaron para los grupos de discusion
un total de 32 potenciales participantes, de
los cuales finalmente accedieron a participar
12 personas. Todo el discurso se recogio en
dispositivos de audio y/o video y la infor-
macion fue transcrita de forma literal y se
anonimizaron los datos de los participantes
para mantener su privacidad. Todos los parti-
cipantes fueron avisados con una semana de
antelacion y se reconfirmoé su participacion
un dia antes, todos recibieron un pequefio
obsequio como muestra de agradecimiento
del equipo investigador. Las entrevistas se
realizaron en el entorno laboral de los pro-
fesionales y los grupos de discusion se hicie-
ron en SocialeLab, laboratorio de Ciencias
Sociales de la Universitat de Valéncia. La
aplicacion de ambas técnicas tuvo una dura-
cion que oscilo entre los 40-90 minutos. To-
das las personas firmaron un consentimiento
informado para aceptar su participacion en
el estudio, documento previamente aprobado
por el comité ético.

Se realizd un analisis datos cualitativo!'>
(profesionales vs. familiares/afectados) de-
terminando necesidades y demandas concre-
tas para cada uno de los colectivos estudia-
dos. Para el analisis se utilizo la herramienta

Atlas/ti"®, un programa informatico que per-
mite abordar una gran cantidad de documen-
tos y trabajar simultdneamente creando cate-
gorias y mapas conceptuales que facilitaron
la comparacion y agrupacion de resultados.

El analisis de resultados se realizd par-
tiendo de categorias primarias (diagndstico,
tratamiento, atencion sanitaria y calidad de
vida), que fueron el elemento comun entre
los sujetos estudiados (afectados, familiares
y profesionales) y entre las técnicas aplica-
das para la recogida de informacion (entre-
vistas y grupos de discusion). Partiendo de
esta base se elaboraron las categorias emer-
gentes, para recoger aquellas cuestiones que
tenian un peso importante y que fueron ex-
plicitadas por los participantes de este estu-
dio como temas de interés para la EW. La
clasificacion de resultados fue realizada por
el equipo investigador teniendo en cuenta la
relevancia de las citas.

RESULTADOS

Los resultados se organizaron en torno a
las necesidades detectadas en cada uno de
los grupos estudiados, profesionales sani-
tarios, familiares y pacientes afectados por
EW, y se presentan en la tabla 2 mediante
extractos literales de las citas (verbatims). Se
identificaron tres ideas clave que engloban
los resultados agrupados por cada categoria
analizada: La difusion de informacion es
prioritaria para la deteccion, La adheren-
cia al tratamiento y el control del régimen
alimentario son esenciales y las Dificultades
con el tratamiento y estigmatizacion.

La difusion de informacion es prioritaria
para la deteccion. Para los profesionales sa-
nitarios las necesidades principales en la EW
giran en torno a disponer de mas informacion
sobre la sintomatologia de cara a un posible
diagnostico. Actualmente las técnicas diag-
noésticas son precisas (3.1), pero lo esencial
de cara a la posible confirmacion diagnostica
es que los profesionales “piensen” en la en-
fermedad para poder reconocerla cuando se
les presenta un caso.
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Tabla 2
Verbatims de las entrevistas y de los grupos de discusién

1. El diagndstico pensando en la enfermedad es facil teniendo conocimiento de ello, pensando en la enfermedad.
[...] A mi me parecio que no es dificil diagnosticar la enfermedad con los medios que tenemos hoy en dia, me
parece muy facil si piensas en ella. (Profesional E3)

2. “La clinica que esta produciendo es una clinica multiple, porque los depdsitos se producen en muchos tipos
de organos, puede haber afectacion cardiaca, afectacion hepatica, oftalmologica... Entonces al final va a ser un
abordaje multidisciplinar, porque los tratamientos van a depender; o las lesiones que ya se han producido, van a
tener que ser abordados por diferentes especialistas, eso esta claro.” (Profesional E2)

3. “Es una enfermedad tratable, porque enfermedades raras hay muchisimas. Pero bueno, la parte buena es que
se puede tratar si la detectas. Probablemente se podria hacer alguna charla divulgativa, que no cuesta tanto sobre
todo porque es de facil deteccion. La verdad es que lo bueno que tiene Wilson [...] con una bioquimica hepdtica

v con poquito mdas, la verdad es que la puedes jsospechar cuanto menos! jCon lo cual es bastante sencillo!
(Profesional E4)

4. “Es una enfermedad rara, pero es una enfermedad que tiene un tratamiento.” (Profesional E1)

5. “Deberia haber informacion, incluso primero en los medios... me refiero en medios publicos, o incluso darla a
conocer un poco a la poblacion en general [...] Informacion a médicos de primaria, algo de informacion sobre la
enfermedad, hacerles llegar, porque serian los primeros que van a poder detectar estos casos [ ...] determinados
parametros (se refiere a sintomatologia) tienes claro que pueden pertenecer a un Wilson, algunas cosas que son
muy evidentes.” (Profesional E3)

6. “Va a cumplir 14 afios, tiene un poquito de rebeldia ;jvale?, esta un poquito rebelde y a mi me asusta mucho
porque estd entrando en una edad... y me estd, me estda asustando [ ...] porque tengo que fiarme de él, me tengo que
fiar de él...." (Familiar GD1.4)

7. “Los mios, por ejemplo, le dicen a la Doctora -;Puedo ir al Mc Donald’s?, juna vez cada tres meses? -;hace
falta que te conteste? -;No hijo, tii no puedes ir al Mc Donald’s! Porque esas grasas no son buenas para tu higado.
Saben desde el minuto uno lo que tienen'y lo que les afecta, lo que les puede venir encima si no llevan el control.”
(Familiar GD1.4)

8. “Pica algun cacao, que se me escapa jno? o le doy en la mano o se come uno o dos a lo mejor, pero es que el
médico dice: -jvamos bien....los andlisis y todo! [ ...] Si lo estuviera haciendo mal lo de la alimentacion saldria
¢Jno? digo yo o jtampoco?, es que yo no sé...." (Familiar GD1.2)

9. “Mi hijo nunca se ha sentido enfermo, entonces él esta tomando una pastilla que le fastidia y si alguna vez se
queja de algo es de eso: - “mamd y jno me inventardan algo de no tener que tomarme esto?, |y tengo hambre y no
puedo comer!”. Ese es el problema para él [ ...] estar tomdandote una pastilla que no sabes de qué te libra porque
nunca has tenido nada y en cambio te causa cada dia un problema, es un riesgo grande de cara a la adolescen-
cia.” (Familiar GD1.3)

10. ;A mi hijo no le puedo obligar! Nosotros estamos comiendo los cuatro de mi familia fuera de casa y el uinico
que pide un poco de vino es él, el iinico que pide el postre de chocolate es él. Y por lo demas ni traigo a casa
champiiiones hace un siglo, ni procuro traer...por él, y los demas nos sacrificamos, y él cuando estamos fuera es el
unico que pide de eso y no se lo puedes decir porque es un adulto y se enfada (Familiar GD1.6)

11. El, bueno...no puede estar perfecto porque a él, el cobre le hizo dario a la parte neurologica...a la parte con-
ductual del cerebro [...] pero_hemos conseguido que viva solo.(Familiar GD1.6)

12. “La medicacion, empecé con el “Trientine” es un...no sé si eso es aleman o francés o...”.(Paciente GD2.4)

13. Si, si, si en inglés. Te lo dan en el hospital y te lo explican (Paciente GD2.5)

14. “Se supone que el “Cupripen” es para eliminar los aciimulos de cobre, una vez estan eliminados lo que hay
que intentar es que no se vuelvan a acumular, por eso te cambian al zinc.” (Paciente GD2.1)

15. “Es que yo tenia entendido que el “Cupripen” te lo daban para eliminar cobre, es el que tiene mas efecto, pero
el que también tiene mds efectos secundarios, entonces ya cuando te estabilizan normalmente te suelen cambiar a
zinc.” (Paciente GD2.7)

16. Por desgracia, porque los hepdticos me parece que no tienen sintomas externos. O sea, ati, atiyati... [..] Si
os vemos por la calle no sabemos que tenéis Wilson, a los neurolégicos se nota jbastante! (Paciente GD2.2)

17. Los hepaticos, sintomas externos no tienen, se camuflan mucho mds. No te lo digo a mal, pero [los neurologi-
cos somos evidentes! (Paciente GD2.2)

18. Ahora Illevo una vida jvivo solo! una vida practicamente normal pero con jun monton de secuelas! Secuelas
que me han afectado socialmente, laboralmente, sentimentalmente, familiarmente. Por desgracia, porque los hepa-
ticos me parece que no tienen sintomas externos. (Paciente GD2.2)
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La EW es una patologia que debuta con mul-
tiples manifestaciones clinicas (3.2) por lo que
es importante dar a conocer la variedad en la
sintomatologia para que todos los especialistas
que atienden esta enfermedad tengan en cuenta
un posible caso de EW. Es importante que los
profesionales “piensen” en la enfermedad para
poder detectarla.

Los profesionales sefialan que la ventaja de
la EW frente otras enfermedades raras (3.3) es
la existencia de un tratamiento farmacologico
(3.4) que permite controlar la enfermedad.

La difusion del conocimiento existente so-
bre la EW es una necesidad crucial para los
profesionales sanitarios, es preciso hacer la
enfermedad visible en el &mbito clinico. La in-
formacion debe expandirse y llegar hasta los
profesionales de atencion primaria (3.5) como
un colectivo prioritario, ya que son estos pro-
fesionales los que pueden tener un papel clave
en el proceso diagndstico al ser uno de los pri-
meros contactos con estos pacientes. Ademas,
es importante divulgar y hacer difusion a la
sociedad, a través de charlas especificas, para
conseguir un mayor conocimiento sobre esta
enfermedad.

La adherencia al tratamiento y el control
del régimen alimentario son esenciales. Las
preocupaciones de los familiares se ven in-
fluenciadas por la edad del hijo afectado, mani-
festando especial inquietud en la adolescencia,
por la “rebeldia” propia de esta edad.

La intranquilidad de los progenitores se
centra en la toma estricta y rigurosa que preci-
sa el tratamiento (3.6) y en el seguimiento de
una dieta exenta de alimentos con cobre (3.7).
En ocasiones los menores insisten en ingerir
alimentos (3.8) e incumplen el régimen to-
mando determinados alimentos que no deben
consumir.

Otra de las cuestiones mdas preocupantes
para los familiares es el mantenimiento del
tratamiento, ya que la enfermedad diagnosti-
cada en fases tempranas apenas tiene manifes-
taciones fisiologicas y esto puede provocar un

6

mayor riesgo de abandono de la medicacion
al no sentirse enfermos, sobre todo durante la
adolescencia (3.9).

Cuando los pacientes son ya adultos, las
transgresiones de la dieta (3.10) son vividas
por los familiares como una situacién angus-
tiosa, ya que se sienten impotentes por no po-
der “controlar” al paciente al no ser un menor.
Los familiares expresan satisfaccion al ver que
los afectados han conseguido “normalizar” su
dia a dia a pesar de las secuelas que produjo la
enfermedad (3.11).

Dificultades con el tratamiento y estigmatiza-
cion. Las personas adultas afectadas con EW,
afios después de su diagnostico, muestran en
algunos casos dudas con el tratamiento farma-
cologico que toman diariamente para controlar
la ingesta de cobre. Alguno de los farmacos
que toman son extranjeros y esto genera des-
conocimiento entre los pacientes (3.12). Estos
medicamentos tienen la prescripcion detallada
en inglés (3.13), suponiendo un handicap para
algunos usuarios, aunque sefalan que en la ofi-
cina de farmacia del hospital les explican como
debe ser la toma de la medicacion. Las dudas
también estan relacionadas con la funciona-
lidad que tiene el propio medicamento (3.14,
3.15) y muestran dificultades para explicar la
finalidad del fArmaco que estan utilizando.

La principal diferencia entre los pacientes
con EW tiene que ver con la afectacion y con
las secuelas que la enfermedad les ha dejado
(3.16). Las personas con afectacion neurolo-
gica se sienten estigmatizadas respecto a los
enfermos con afectacion hepatica (3.17). Los
pacientes con afectacién neurologica recono-
cen que esta circunstancia (fisica, psiquica y
visible) ha repercutido en multiples esferas de
su vida personal, aunque han conseguido nor-
malizar su vida y actualmente tienen indepen-
dencia y habilidades para desenvolverse en las
rutinas habituales de la vida cotidiana (3.18).

DISCUSION
Los resultados de este estudio muestran

que la EW es una enfermedad compleja en
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sus dimensiones clinica, personal y fami-
liar.

Se han detectado diferencias importantes
sobre las necesidades que manifiestan pro-
fesionales, familiares y pacientes.

Las necesidades y demandas de profesio-
nales, afectados y familiares son un tema
poco explorado, pues la mayoria de los es-
tudios ofrecen una vision clinica de esta en-
fermedad”. En este trabajo, la inclusion de
estas miradas hace posible conocer multi-
dimensionalmente la complejidad que esta
patologia comporta.

Los profesionales sanitarios son cono-
cedores de las dificultades clinicas que
conlleva la enfermedad pero estan un poco
alejados de las necesidades emocionales y
sociales y de la complejidad que representa
para los pacientes y su entorno familiar el
abordaje de esta enfermedad.

Las preocupaciones y necesidades de los
profesionales sanitarios se centran, tal y
como destacan otros estudios, en la dificul-
tad del diagnostico de la EW en la practica
clinica habitual. El obtener diagndstico es
complejo debido a la variabilidad que pre-
sentan los pacientes, que pueden ser sinto-
maticos con clinica hepatica, neurologica,
psiquiatrica, mixta o pacientes presintoma-
ticos. Este hecho complica la obtencion de
un diagnostico precoz'® que permita con-
trolar los sintomas con un mejor ajuste del
tratamiento y proporcione a los pacientes
una supervivencia similar al resto de la po-
blacion.

La complejidad de esta enfermedad”
pone de manifiesto, como ya detallan otros
estudios en enfermedades raras, la necesi-
dad de crear equipos multidisciplinares de
profesionales para una atencién correcta y
coordinada de la persona enferma. Debe-
ria coordinarse de manera multidisciplinar
entre profesionales sanitarios de diferen-
tes especialidades (hepatologia, pediatria,
neurologia y genética) por la diversidad de
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afectacion que esta enfermedad produce.

La EW es una de las pocas enfermedades
raras que cuentan con un tratamiento far-
macologico efectivo. Actualmente existen
diferentes opciones farmacologicas efecti-
vas que permiten controlar la enfermedad,
aspecto destacado como muy positivo por
los profesionales sanitarios.

La medicacion para la EW es cronica y
debe tomarse siguiendo una estricta pauta
posologica. Ademas, la adherencia al tra-
tamiento es esencial para la estabilizacion
de la enfermedad y algunas de las personas
afectadas deben complementar su trata-
miento farmacoldgico con una dieta exenta
de alimentos con cobre.

El seguimiento estricto de una dieta®”
exenta de cobre (marisco, chocolate, fru-
tos secos...) es recomendado por los pro-
fesionales sanitarios segin su criterio en
funcién de las caracteristicas particulares
de cada paciente. Por tanto, hay pacientes
que siguen por indicacion de su profesional
sanitario una dieta estricta y otros que con-
sumen alimentos de todo tipo.

Respecto a los pacientes adultos, este es-
tudio ha puesto de manifiesto que todos los
participantes eran conscientes de la grave-
dad de su enfermedad. Algunos pacientes
desconocen el origen del tratamiento y des-
conocen la indicacion del medicamento que
actualmente estan consumiendo, asi como
la pauta terapéutica (tiempos de ayuno, ho-
rarios) que deben seguir para que el trata-
miento sea verdaderamente eficaz.

Se han observado diferencias a la hora
de hablar de la enfermedad de manera nor-
malizada entre los pacientes con afectacion
neurologica y/o psiquiatrica y aquéllos
con afectacion hepatica. Las personas con
afectacion hepatica se consideran a si mis-
mas enfermas asintomaticas. Asumir el rol
de persona enferma es mas dificil para las
personas que tienen afectacion neurologica
y/o psiquiatrica, al sentirse estigmatizadas
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por las secuelas visibles que la enfermedad
ha provocado en sus cuerpos (distrofias, di-
sartria, movimientos espasmodicos, temblo-
res...). Estos pacientes requieren de reha-
bilitacion y otras terapias de apoyo durante
periodos largos de tiempo para la recupera-
cion de las secuelas que la enfermedad les
ha generado. La socializacion de enfermos
con afectacion neuroldgica y/o psiquiatrica
es mas complicada, debido a la dependencia
que en determinadas etapas de la vida pue-
den tener para el desarrollo de su actividad
diaria.

Los familiares directos, principalmente
madres y padres con hijos menores afecta-
dos, expresan una alta preocupacion ante la
etapa adolescente de sus hijos/as respecto a
la cumplimentacion adecuada del tratamien-
to, el seguimiento de la dieta y los problemas
propios de esta edad (habitos no saludables
como la ingesta de alcohol). Expresan in-
quietud y miedo en aquellas circunstancias
en las que ellos no pueden estar presentes
para la supervision (horario escolar, motivos
laborales, actividades de ocio...). Es para
muchos padres una preocupacion importante
en el caso de menores que fueron diagnosti-
cados en edades tempranas, porque hay ni-
Nos que no se sienten enfermos y este cum-
plimiento estricto les supone una alteracion
en su rutina diaria.

Los familiares demandan mas informacion
sobre las indicaciones de administracion del
tratamiento y sobre los alimentos que deben
excluir de la dieta, con unas pautas claras y
especificadas. Para una correcta adherencia
al tratamiento, los padres solicitan apoyo
psicoldgico para sus hijos. Otros autores?!-??
ya han especificado la importancia de este
apoyo para una adecuada adherencia en en-
fermedades cronicas pediatricas. Pasar de la
infancia a la adolescencia con ayuda psicolo-
gica podria favorecer en estos pacientes una
autonomia en la administracion continuada
del tratamiento, evitando abandonos de me-
dicacion que podrian desencadenar compli-
caciones graves en esta enfermedad.

Resaltar que durante el desarrollo de este
trabajo se observo que era muy enriquecedor
para los participantes compartir inquietudes,
dudas y experiencias del dia a dia. Facilitar el
contacto entre iguales favorece el empodera-
miento y la autoconciencia y esto contribuye
a un mejor manejo de la enfermedad, tal y
como se remarca en estudios similares®-%.

El contacto con iguales®-*%(otras familias
y/u otros pacientes) genera confort y sensa-
cion de apoyo mutuo, el contacto directo de
personas que se encuentra en la misma situa-
cion favorece la compresion, colaboracion y
el entendimiento.

Una de las limitaciones de este trabajo es
que la participacién de profesionales se fo-
calizo en el Sistema Sanitario Publico, y por
lo tanto, no se ha incluido la vision de los
profesionales del sector privado que podria
complementar el discurso con otra perspec-
tiva. No obstante, al ser la EW una enferme-
dad rara y las implicaciones que esto con-
lleva (dificultad diagndstica, accesibilidad al
tratamiento,...) es poco probable que estos
pacientes recurran en exclusividad a profe-
sionales del sector sanitario privado.

Como conclusion a este trabajo, destacar
la necesidad de divulgar y hacer difusion del
conocimiento existente sobre la EW en el
ambito clinico para facilitar su diagndstico y
asi iniciar lo antes posible la administracion
de un tratamiento farmacoldgico que mini-
mice o mejore la sintomatologia y/o secuelas
de esta enfermedad en las personas afecta-
das. Ademas, es importante hacer visible y
normalizar esta patologia en la sociedad para
que este colectivo no se sienta estigmatizado,
especialmente importante para las personas
afectadas con secuelas fisicas y psiquicas.
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Anexo I
Guion de preguntas utilizado para modular los grupos de discusion y las entrevistas

Bloque 1: Diagnéstico

1.1 ;Coémo se diagnostica la Enfermedad de Wilson?

1.2 ;Qué especialistas intervienen en el diagnostico?

1.3 ;Es una enfermedad compleja de diagnosticar?

1.4 ;Qué tipo de pruebas se realizan para detectar/confirmar que existe la enfermedad?

1.5 {Quién comunica el diagnostico al paciente o a la familia?

-¢Qué tipo de informacion se da al paciente y/o a la familia?

-¢Hay diferencias a la hora de comunicar el diagnostico entre adultos y nifios?

Bloque 2: Tratamiento

2.1 {Qué tipo de pruebas (de seguimiento) tienen estos pacientes?

2.2 ;Cada cuanto tiempo se realiza el seguimiento?

2.3 ;Qué tipo de tratamientos necesitan estos pacientes?

- ¢ Qué medicacion toman?

- ¢ Es facil de mantener el tratamiento y la dieta baja en cobre?

- (Tiene algtn perjuicio o efecto secundario para los pacientes?

Bloque 3: Atencion

3.1 ;Como se siente usted cuando diagnostica o trata con este tipo de pacientes o sus familiares?

3.2 ;Considera usted la EW como una patologia grave?

3.3 (Cree que la EW es compatible con una vida razonablemente normal?

3.4 ;Cree desde su experiencia que se conoce esta enfermedad?

- {Como se podria aumentar el conocimiento?

3.5 (Existe un conocimiento social sobre lo que es y lo que implica esta enfermedad?

Bloque 4: Calidad de vida

4.1 ;Se trata adecuadamente en el &mbito de la sanidad publica?

4.2 ;Cree que faltan recursos de atencion para los afectados?

4.3 ;Es necesario algun tipo de apoyo para los familiares de estas personas?

4.4 ;Conoce alguna asociacion para pacientes EW?

4.5 ;Como considera la labor de estas entidades? (Es necesario el apoyo que se ofrece a los pacien-
tes desde el tejido asociativo?
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