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Von Willebrand, la desconocida enfermedad que esta detrds de menstruaciones copiosas v moratones inexplicables

Von Willebrand, 1a desconocida enfermedad que esta detrds
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 poblacion y tiene un notable impacto sobre la vida de muchas personas.

a primera menstruacion
Laa la sefial de que el sia-

tema reproductivo de
la mujer ha madurado. Su le-
gada es también un momento
sansible para lag adolescantes,
un cambio que las llevard a da-
sarroilar nuavas rutinas v tajor
complicidades con el entorno
familiar y social. Para Laura
Quintas, sin embargo, sl pri-
mer sangrado acabd con una
hospitalizacion que durd tres
meses: “Tuve una gran hema-
Iragia magiva que CeESl o 88
regualva”, resume agta mujer
de 43 afios nacida en Sandise
[Ourense) y que actualmente
vive en Vigo, Espafia.

La enfermedad da Von Wi-
llebrand {EVW]), un trastorno
heraditario en la coagulacion
de la sangre, marcd la entrada
en la pubertad de Laura Quin-
tas. La dolencia estd causada
por carencias en una proteina
que ayuda a las plaguetas a ad-
herirae a los vasos sanguinecs
dafiados para frenar al san-
grade. Aungque muy frecuente

~hasta el 1% de la poblacidn
la sufre en algan grade, en su
gran mayoria en formas la-
ves—, la EVW ee una dolencia
adn poco conoeida. “En mi ca-
s0, aunque me la hablan diag-
nosticado de bebé y tuve san-
grados serice durante toda mi
infancia, ningune de mis médi-
£08 86 pard a pensar en que me
podia causar problemas con la
primara regla”, ilustra.

“La EV'W es compleja, con
varios tipos no siempre faciles
de diagnesticar. Ks la causa,
por ejemple, de muchoe he-
matomas Bin CEUSA aparents
v de sangrades copiosos en la
mensgtruacion gue llegan a te-
ner un gran impacto en la vida
diaria. Loe casos méde graves
suslen estar diagnosticados,
aungue tampoco reciben siem-
pre sl mejor tratamiento”, ex-
plica Maria Teresa Alvaraz
Romaén, presidenta da la la So-
ciedad Espaficla de Trombosis
y de Hamostasia (SETH). Esta
especialista, que gjerce en al
Hospital de La Paz (Madrid},
atiende a El Pais en el congre-
so de la Asociacidn Europea de
Hemofilia y Trastornos Afines
[EAHAD), celebrado esta pasa-
da semana en MMilan.

El finlandés Erik Adolf von
Willebrand fue 2l primer mé-
dico gque describit la eanfer-
madad. En 1928, misntras tra-
bajaba en las latas Aland —un
archipiélago en el mar Balti-

3 Esunacoagulopatia
heraditaria deserita por
primera vez por &l doctor
Erik Von Willebrand en
1926, quien refirid el
casoe de una nifia gue

fallecié por sangr

mds famil
y mujeres con los

mismas sintamas

co—, una joven guse sufria de
repetidas hemorragias nasa-
les y menstruales graves llamé
su atencién. La chica habia
gido diagnosticada de hemo-
filin, enfermedad que también
provoca problemas en la coa-
gularidn y que casi siempre
gufren los hombres, aungue
también pueds afactar excep-
cicnalmente a las mujares. Von
Willebrand, sin embargo, noté
gue los sintomas de [a jovan
eran distintos a los de la he-
mofilia. Intrigado, investigh ¥
descubrié méaa casos en gu an-
torno familiar. Loz hallazges
fusron publicados en 1931 y
la enfermedad fus bautizada
con su apellido como recono-
cimisnto.

La EVW, a diferencia de
la hemotilia, afecta por igual
a hombres y mujeres, aungue
la menstruacidn, el embarazo
v &l parto hacen que suala te-
ner un mayor impacte en ellas.
“8i la hemefilia se caracteri-
za por sangrados articulares y
musculares, los pacientes que
padecan la enfermedad Von
Willebrand suelen tensrlos mu-
ococutdneos: en encias, nasa-
lag, an forma de hematomas. ..
En personas mayoras también
aparecen en ! sistema digesti-
vo", explica Manuel Hodrigusz
Lépez, hematéloge del Hospi-
tal Alvarez Cunqueiro de Vigo
y qua en Milan ha pressntado
variog estudios relacionados
con la dolenca.

Desde 1931, sucesivas in-
vestigaciones han ido defi-
niendo varios tipos de la an-
fermedad. El 1 ea ol mas lave
y representa cerca det B0% de
los cascs, muchos de loa cuales
quadan sin diagnosticar por
la sscasa entidad de los sin-
tomas. "La causa es una dis-
minucidn en la sangra del fac-
La enfermedad de Von Willebrand es o] trastorne hemorrigico més comin y afecta a hombres y mujeres por igual, 97 Von Willebrand (EVW), una
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protaina gque interviene en la
coagulacidn®, cuenta Alvarez
Romaén. La transmigidn del tipo
1 85 autoadmica dominante, lo
que supone que s suficients
con recibir una copia del gen
defectucso de uno de los des
progenitores para padecer la
enfermedad.

La mayoria de personas que
sufren este tipo 1 ni siquisra
=son conacientes de sllo. “Hay
mujeres con grandes sangra-
dos en la menstruacidn. Pe
ro sus madres, tiag o abuslas
también los tenian, asi gque
piensan qus es algo de la fami
lia ¥y no consultan con ningin
profesional sanitario”, cuentan
loe expertos.

el tipo 2 hay varias for
mas, 8n genearal de mayor gra
vedad que la 1. La transmisién
también es autosdmica domi-
nante en las formas 24 2B v
2M, y autcsdmics recesiva
aciente debs recibir el gen
defectucso de los dos proge
nitores— gn la 2N. En sstos
casog, la cantidad de BVW en
sangra puede astar dentro de
o parametros habitualss, pa
ro no funeiona adecuadaments
por anomalias en la estructura
de la proteina

Muchos casos de log tipos 1
y £ ge descubren antes de una
operacién gquirdrgica. "Hace
muchos afios no habia consul
tas de preanestesia y la gente
pasaba directamente al quird
fano. Eran pacientes que san
graban mas de lo habitual ¥
algunos requerian una trans
fusién de sangra. Ahora as
tos casos se detectan con las
pruebas de ceagulacidn gque
=8 realizan como parte del es
tudic precperatorio”, explica
la presidenta de la SETH. Es

at

tos pacientes reciben un tra
tamiento puntual con desmo
presina, fdrmaco que eleva da
forma transitoria los niveles del
factor implicado en la coagula
cidn. También pueden serles
administrados concentrados
dal FVW

El tipo 3 es el més grave,
con una earancia grave o to
tal del FVW, v 88 transmits de
forma autosdmica recesiva. 5a

manifiesta con hemorragias
sgpontaneas y prolongadas,
mads similares a las de la hemo-
filia. Es el tipo que tiens Laura
Quintas. “A mime la diagnos-
aron a los ocho meses. Sufri
una hemorragia importante y
mis padres 56 asustaron por
que un babé de la familia habia
tenide un episodic similar con
un mal desenlaca”, cuenta la
paciente, que hoy trabaja en al
movimiento ascciativo y es vi
cepresidenta de la Federacion
Espaficla de Hemofilia (Fedhe
mo), entidad que también aco
ge & personae con otros tras
tornos de la coagutacidn.

Gerardo Menéndez, de 40
afing, también tiens la forma
mis gevera de la dolencia. "Lo
descubrisron cuando naci. Fue
un parto complicado y sufri al
guna herida qua no dejaba de
sangrar”, relata. Este peicdlogo
gue trabaja en una residencia
dal Ayuntamiento de Madrid
recuerda su infancia como un
ejarcicic de maduracion pra
coz. “Tienas gus Eer mas pre
vigor ¥ responeable de lo gue
corresponde & tu edad desde
gue eres pequaic”, afiade.

La profilaxis con hemo
derivados que normalizan la
presencia del factor Von Wi
liebrand permite a sstos pa
cientes llevar una vida prac

ticamente sin limitaciones,
aunque Menéndez lamenta
qua la enfermedad sigue sian

do una carga. “Tienes que in

yectartala, en mi casc dos ve

ces por semana. Es mejor que
antes, cuando el tratamiento lo
recibias a demanda solo cuan

do habias tenido una caida o
algin pequefo accidente. En
mi caso, eato no evitaba al

gunaos sangrados gque me han
castigado las articulaciones®,
lamenta.

Omid Seidizadsh, lider del
grupo de investigacion del
Centro de Hemefilia y Trom
bosis A Bianchi Bonomide la
Fundacidn [RCCS Ca’ Granda
de Milan, ha presentado en el
congreso de la EAHAD log 4l
timos datoe de prevalencia de

p———

Hay tres tipos distintos de este mal. Los moretones grandes son un signo comin de la enfermedad de Von

Willebrand.

? . o
Las hemorragiss nasales son un signo comin de la enfermedad de Von Willebrand,

la EVW. “Casi un siglo después
de ser descubierta, podriamos
pensar que conocemos bien
cudntos pacientss la sufren,
pare lo cierto &8 gQue nos que

da tedavia mucho por avan

zar”, ha afirmado an la reunidn
médica

Tres estudios, realizados
en [talia, Estados Unidos y
Canadd, han sido hasta hace
poco la referencia en la litera
tura cientifica. “Paro astas in-
vestigaciones incluyeron a un
numaro reducido de pereonas
y no distinguian entre los dis
oa tipos da Vion Willebrand.
Moaotros hemes trabajado con
las bases de datos de la Univar-
aidad de Harvard, lo que nas
ha parmitide investigar con
los perfiles genéticos de hasta
800000 pereonas. Hamoes vis
to que la prevalencia del tipo t
asciende al 1,1% de la pebla
cidn. Del tipo 2, hay 1,5 casoa
por cada 1.000 personas, aun
gue 8n la forma recesiva del 214
esta cifra sa reducs a unos 30
casos por millén. La forma mas
grave, del tipo 3, la sufren 1,1
personas por milldn"”, detalla
Seidizadeh.

La dolencia sigue aiendo un
importante reto para los profe
sionales sanitarios, en buena
parte por la gran variabilidad
de formas con las que se ma
nifiesta. “La causa dal Von Wi
llebrand se genética, perc hay
otras factores que interviensn
en su desarrollo y sintomatolo
gia. Por esto su diagndstico es
complicado, sobre todo an las
formas menos severas”, afirma
Rodriguez Lopez. Este espe
cialista recomisenda a las par-
sonas que pienssn que tienan
sintomas compatibles con eate
trastom neultar con su ma
dico de familia.

“Lo importante es legar al

diagndstico, porque una vez
diagnosticado el paciente gue
lo nepesita podré recibir al tra
tamiento adecuado”, sostiene
por su parta Alvarez Komén
La gran mayoria de pacientes
del tipo 1 ni siquisra requeri
1 tratamiento farmacolégico
en &l dia a dia. "Otros pusden
maejorar su calidad de vida con
deamopresina. Y cuando el pa
ciente no responda 8 ella o en
cuadros mas sevaros, la pro-
filaxis con hemoderivados es
la mejor opcidn. Lamentable
ments, no estamas logrando
que la profilaxis llegue a todo
el mundo gue se podria bena
ficiar de elia”, afiada.

Especialistas y pacientes
lamentan que la enfermedad
de Von Willebrand ha queda
menta ralegada en
con la hemofilia.
“Yeg las terapias innovadores
gue la industria farmacéutica
desarrolla frenta a la hemofi
lia y piensas gue cjald las hu
biera para nosotmos. Te sientas
un poco paciente de segunda”
coinciden Quintas y Menén
dex. La primera pone &l foco
gn otros problemas detectados
desde la asoriacidn de pacien
tee: "En las dltimeos afios s han
saguido realizando histerecto
mias [extirpacién dal Gters|
chicas con la enfermedad Von
Willebhrand que podrian haber
=8 evitado con sl diagndatico
y &l tratamianto adecuado. Sar
pacients de esta enfermedad
aln disminuye lag probabili
dades de que algunas mujeras
puedan y gquisran ser madres,
v Bsto es algo gque a estas altu-
1as no deberia ocurrir. Es muy
importante dar a conocer esta
tipo de enfermedades para g
las pacientes sapan que b
még opcicnes”.
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