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Resumo: Objetivo: descrever as manifestagdes clinicas e ateractes laboratoriais de pacientes com Doenca
de Wilson (DW) observadas ao diagnostico, assim como seu tratamento. Métodos. estudo
descritivo, retrospectivo, de 23 pacientes diagnosticados com DW atendidos num servigo de
referéncia no periodo de 1987 a 2015. Foi realizada uma revisdo de prontuérios cujos dados
foram tabulados e analisados estatisticamente. Resultados: foram avaliadas 23 pacientes entre 4
meses e 16,7 anos (mediana=11,6), predominando género masculino (56,5%). A apresentacéo
clinica inicial mais prevalente foi a forma hepatica, 11 pacientes (47,8%), seguido pela triagem
familiar (26,1%). Em relacdo a manifestacfes extra-hepéticas ao diagnéstico, foi observado
alteracdo neuroldgica em um paciente, sindrome nefrética em 2 pacientes, e Anel de Kayser-
Fleischer em 9 pacientes. A ceruloplasmina estava alterada em 20 pacientes (87%) e o cobre
urinario em 14 (60,9%), cuja mediana foi 239,54yg/24h, nos alterados. Em relacdo as alteractes
laboratoriais ao diagnodstico, a mediana de elevacdo da AST foi 2,8 em relagdo ao maior valor de
referéncia; 3,9 para ALT; 2,2 para FA; e 2,8 para GGT; hilirrubina total estava alterada em 10
pacientes; atividade de protrombina estava alterada em 12 pacientes. Todos receberam D-
Penicilamina como tratamento inicial com resposta em 15 pacientes (65,2%), apenas 6
desenvolveram complicacdo (nefropatia, intoleréncia gastrica, sindrome lupus like, artralgia, e
proteindria), dos quais 4 mudaram o tratamento para Acetato de Zinco. Sete pacientes morreram,
dos quais 2 tinham sido submetidos a transplante hepatico. Conclusdo: A DW, rara na infancia,
apresenta a forma hepédtica como manifestacdo mais comum. Diagnéstico pode ser realizado
através da ceruloplasmina baixa e do cobre na urina de 24h elevado. E uma enfermidade que
evolui bem com tratamento adequado, o qual possui poucos efeitos colaterais. Apresentou grande
indice de 6hitos, sgja por iniciar seguimento com doenca mais avancada ou por manifestagdo de
insuficiéncia hepatica fulminante e complicacédo pos-transplante.
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