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Von Willebrand, la desconocida enfermedad que esta detras
de menstruaciones copiosas y moratones inexplicables

*» Médicos y pacientes lamentan la poca atencién que recibe este trastorno hereditario de la coagulacion de la
sangre a pesar de que afecta al 1% de la poblacién y tiene un notable impacto sobre la vida de muchas personas.

& primera menstruacion
a8 la sefial de qus al gis-
tema reproductivo de

la mujer ha madurado. Su le-
gada es también un momentos
senaible para las adolescantes,
un cambio que las llevard a ds-
sarroilar nuavas rutinas y tajar
complicidades con el entorno
familiar y social. Para Laura
Quintas, sin embargo, el pri-
mer sangrado acabd con una
hospitalizacidn que durd tres
mesas: “Tuve una gran hemo-
rragia maeiva que casi no 88
resuelva’, resume esta mujer
de 43 afins nacida en Sandiide
[Ourense) y que actualments
wive en Vigo, Espafia.

La enfermedad de Von Wi-
llebrand {(EVW), un trastorno
hereditario en la coagulacidn
de la pangra, marcd la entrada
en la pubertad da Laura Quin-
tas. La dolencia estd causada
pol carancias en una proteina
que ayuda a las plaquetas a ad-
herirse a los vasos sanguineos
dafiados para frenar al san-
grado. Aungue muy fracuents

hasta el 1% de la poblacién
la sufra en algan grado, en su
gran mayoria en formas la-
ves-=, la EVW =g una dolencia
ain poco conocida. "En mi ca-
50, aunqua me la habian diag-
nosticado de bebé ¥ tuve san-
grados sarios durante toda mi
infancia. ningune de mis médi-
CoS 86 pard 8 pensar en que me
podia causar problemas con la
primara regla”, ilustra.

“La EN'W ez complsja, con
varios tipog no siempre faciles
de diagnosticar. Es la causa,
por gjemple, de muchoe he-
matomas gin causa aparents
v de sangrades copiosas en la
manstruacion gque llegan a te-
ner un gran impacto en la vida
diaria. Los casos més graves
suslen estar diagnosticados,
aungue tampoco reciben siem-
pre al mejor tratamiento”, ex-
plica Maria Teresa Alvarez
Romén, presidenta de la la So-
ciedad Espaficla de Trombosis
v de Hemostagia {(SETH). Esta
aespecialista, que gjerce en at
Hospital de La Paz (Madrid),
atisnde a El Pais an &l congre-
50 de la Asociacién Europea de
Hemefilia v Trastomos Afines
(EAHAD), celebrado asta pasa-
da semana en Milén.

| finlandés Erik Adolf ven
Willebrand fue el primer mé-
dico que describid la anfer-
madad. En 1926, mientras tra-
bajaba an tas lalas Aland —un
archipiélago en el mar Balti-

Un indicader pusde ser la aparicion de hermatomas en la piel sin metive o sangrado abundante tras una lesién
iy bewe,

Es una enfermedad rara que alecta desde un 0,1% a un 1% de la poblacidn.

La enfermedad de Von Willsbrand s ol trastorne hemorrigion mas comin v afscta a harmbres y mujeses por igual,

3 Esunacoagulopatia
hereditaria descrita por
primers vez por el doctor

fon Willebra

quien refirid

el

urd firid queE

rsangraco en

iy

co=—, una joven gus sufria de
rapetidas hemorragias nasa-
lae y menstruales gravea llamé
su atencion. La chica habia
gidao disgnosticada da hemao-
filin, enfermedad que también
provoca problemas en la coa-
gulagion y que casi siempre
sgufran los hombres, aungue
también puede afectar excap
ocicnalmeants a las mujeres. Von
Willebrand, sin embarga, notd
gue los sintomas de [a joven
eran digtintos a loz de la he-
matfilia. Intrigade, invastigd ¥
descubri¢ més casos en su an-
tornz familiar. Los hallazgos
fuaron publicados en 1931 v
la enfermedad fus bautizada
con su apellido como recono-
cimiento.

La EV'W, a diferencia de
la hemotilia, afecte por igual
a hombras y mujeres, aungus
la menstruacidn, el embarazo
v el parto hacen que susla te-
nerun mayor impacts en ellas.
“5i la hemefilia se caracteri-
za por sangradoe articulares y
musculares, los pacisntas que
padecen la enfermedad Von
Willebrand suelen tenetlos mu
cocutdnens: en encias, nasa-
lag, an forma de hematomas. ..
En perscnas mayores también
aparecen &n el sistema digesti
vo©, explica Manual Rodriguez
Lépez, hematdloge del Hospi-
tal Alvarez Cunqueiro da Vige
v que en Mildn ha presentado
variog estudios relacionados
con la dolsnca.

Desde 1931, sucesivas in-
vagtigacionas han ido dafi-
nisndo varics tipos de la an-
fetmedad. El 1 aa el mas lave
¥ representa cerca det B0% de
los cascs, muchoe de los cuales
guadan sin diagnosticar por
la escasa entidad de los sin-
tomas. "La causa s una dis-
minucitn en la sangre del fac
tor Von Willebrand (FVW), una
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proteina gque interviene enla
coagulacidn®, cuenta Alvarez
Romén. La tranamigidn del tipo
1 85 autosdmica dominante, lo
que supone que es suficients
con recibir una copia del gen
defectuoso da uno de los dos
progenitores para padecear la
enfermedad.

La mavyoria de pereonas qua
sufren esta tipo 1 ni siquisra
son conscientes de ello. "Hay
mujeres con grandes sangra
doa en la menstruacidn. Pe
1o sug madres, tias o abuselas
también loa tenian, aai gus
pienzan qus es algo de la fami
lia ¥ no consultan con ningin
protesional sanitario”, cusntan
log axpartos.

Del tipo 2 hay varias for
mas, 8n gensaral de mayor gra
vedad que la 1. La tranemiaién
también es autosdmica domi-
nante en las formas 2A, 28 ¢
2M, y autosimica recesiva
al paciante debe recibir el gen
defectucec da los dos proge-
nitores— an la 2N. En astos
casog, la cantidad de FVW en
sangra puedse astar dantro de
los pardmetros habituales, pa
1o no hunciona adecuadaments
por anomalias en la estructura
de la proteina.

Muchoe casoa de loe tipos 1
y £ 82 descubren antes de una
operacidn quir “"Hace
muchos afios no ha
taa de preanestesia y la gente
pasaba directamente al quird
tano. Eran pacientes que san
graban mds de lo habitual y
algunos requearian una trans
fusidn de sangra. Ahora as
tos casos se detectan con las
prusbas de coagulacion que
=8 realizan como parte dal es
tudic preopearatario”, axplica
la preeidenta de la SETH. Es

tos pacientes recibén un tra
tamiento puntual con desmao
presing, farmaco que eleva da
forma transitoria los niveles dal
factor implicado en la coagula
cidn. También pueden serles

administrados concentrados
del FYIN.

tipo 3 a5 el més gravea,
CO0 una carencia grave o to
tal del FVW, v se transmite de
forma autoadmica recesiva. 58
manifiesta con hamorragias
sgpontineas y prolongadas,
mas gimilares a las de la hemo
filia. Eg el tipo que tiens Laura
Curintas. "A mimae la diagnos-
ticaron a loa ocho meses. Sufri
una hamorragia importante y
mie padras 58 agustaron par
gue un bebé de la familia habia
tenido un episodio similar con
un mal dessnlace”, cuenta la
paciente, que hoy trabaja en el
movimianto agociativo ¥ &8 vi
cepresidanta de la Federacidn
Egpaficla de Hemofilia (Fadhe
moy), entidad gue también aco
ge a personas con otros tras
tornos de la coagulacidn.

Gerarde Menéndez, de 40
afiog, también tiene la forma
mas gevera da la dolencia. "Lo
descubrieron cuando naci. Fue
un parto complicade v sutri al
guna herida que no dejaba de
sangrar”, relata. Este paictlogo
gue trabaja en una residencia
dal Avuntamiento de Madrid
reguerda su infancia como un
gjarcicio de maduracidn pre
coz. “Tienss que es1 mas pre
visor y responeable de lo que
corresponde 8 tu edad desde
gue ares pequeiio”, afadae.

La profilaxis con hemo
darivados qua normalizan la
presancia del factor Von Wi
liebrand permite a estos pa
cientes llevar una vida prac

ticaments sin limitacionas,
aungue Menédndez lamenta
que la entermedad sigue aian

do una carga. "Tienes que in

yectartala, en mi case dos va

cee por semana. Es mejor que
antas, cuando el tratamianto lo
recibias a demanda solo cuan

do habias tenido una caida o
alglin pequefic accidente. En
mi casao, esto no evitaba al

gunaos sangrados qua me han
castigado las articulaciones”,
lamenta.

Omid Seidizadeh, lider dal
grupo de investigacién del
Centro de Hemofilia y Trom
bosis A Bianchi Bonomi de la
Fundacidn [RCCSE Ca’ Granda
de Milén, ha presentado en el
congreso da la EAHAD log il
timos datoe de prevalencia da

ey

Hay tres tipos distintos de este mal. Los morelones grandes son un signe camiin de la enfermedad de Ven

Willebrand.

Las hemorragias nasales son un sigoo comin de la enfermedad de Von Willebrand.

ta EVW. "Casi un sigle después
da sar descubierta, podriamos
pENE&T que conocemos bien
cudntos pacientes la sufren,
para lo ciarto a8 que nes que
da todavia mucho por avan
zar”, ha afirmade an la reunidn
médica

Tres estudios, realizados
en [talia, Estados Unidos y
Canad4, han sido hasta haca
poco la referencia en la litera
tura cientifica. "Paro estas in
vestigacionss incluyeron a un
niumare 1aducido de pereonas
y no distinguian entre log dis
tos tipos da Von Willebrand.
Noaotros hemos trabajado con
lag bases de datos de la Univear
gidad de Harvard, lo que nos
ha permitido investigar con
los perfilas ganéticos de hasta
800,10 peraonas, Hemos vis
to que la prevalencia del tipo 1
asciendsa al 1,1% de la pobla
cidn. Del tipo 2, hay 1.5 casos
par cada 1.000 personas, aun
gue an la forma recesiva del 2M
esta cifra se reduce a unos 30
casos por milldn. La forma més
grava, del tipo 3, la sufren 1,1
personas por milldn", detalla
Seidizadeh.

Ladolencia sigue sisndo
importante rato para loa profe
sionales sanitarios, en buena
parte por la gran variabilidad
de formas con las que 58 ma
nifissta. “La cauea del Von Wi
llebrand ss genética, pers hay
otrog factores que intervienan
en su desarrollo ¥ sintomatolo
gia. Por esto su diagndstico as
complicado, scbre tode an las
formas menos severas”, afirma
Rodriguez Lopez. Este espe
cialista recomisnda a las per-
scnas que pisnssn qua tisnan
sintomas compatibles con aste
tragtorno consultar con su me
dico de familia.

“Lo importante es [legar al

diagndatico, porgus una vez
diagnosticado el pacisnte gue
lo necesita podra recibir al tra
tamiento adecuado”, sostiens
por gu parta Alvarez Homan
La gran mayoria de pacientes
del tipo 1 ni siguiera requeri
rd tratamiento farmacolégico
an &l dia a dia. "Otroa puaden
majorar su calidad de vida con
desmoprasina. ¥ cuando &l pa
ciante no responda a alla o en
cuadroe mas saveros, la pro
filaxia con hemodarivados es

la mejor opoidn. Lementable
menta, no estamos logrande
que la profilaxis lleque a todo
gl mundo gue s podria bens
ficiar da ella”, afadsa.

Especialistas y pacientes
lamentan qus la enfermedad
de Yon Willebrand ha guada
do histéricaments relegada en
comparacidn con la hemofilia.
“Weg las terapias innovadores
gue la industria farmacéutica
desarrolla frente a la hemofi
lia ¥ piansas gue ojelsd las hu
biera para nosotros. Te mentas
un poco paciente de segunda”
coinciden Ouintas y Menén
dez. La primera pone &l foco
gn otros problemas detectadas
desde la asociacitn de pacian
tas: “Enles dltimos afios e han
soguido realizando histaracto
mias [axtirpacion dal atarc] en
chicas con la entermedad Von
Willebrand que podrian habar
&8 avitado con al diagndatico
v &l tratamisnto adecuado. Sar
pacienta da esta enfermedad
aliln disminuye las probabili
dedes da que algunas mujeras
puedan y quisran ser madies,
v 88to e algo que a estasg altu
rag no deberia ocurrir. Es muy
importants dar a conocer esta
tipo de enfermedades para que
las pacientes sepan que hay
més opoiones”.
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