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Assisténcia A Crianca Hospitalizada Com Sindrome De Wilson: Relato De Caso
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A Sindrome de Wilson é uma afeccdo autossdmica recessiva que decorre da mutagéo do gene
ATP7B, localizado no bragco longo do cromossomo 13. Seu produto esta presente no aparato do
aparelho de Golgi, sendo este cromossomo responsavel por coordenar a sintese da proteina que
trabalha no carreamento do cobre a0 meio extracelular, para ser eliminado por meio da bile.
Alteracbes no metabolismo génico acarretam o acumulo de cobre no organismo da crianca,
desencadeando sucessivos sinais decorrentes da impregnacéo do metal em tecidos e 6rgdos
vitais."L.M.l. 10 anos, sexo masculino, com queixa principal de aumento discreto do volume
abdominal. Mé&e relata apresentar urina escura, impulsionando-a procurar atendimento na
emergéncia, tendo em vista historico de internacéo anterior com o mesmo achado e diagndstico
de Sindrome de Wilson. Associado, apresentou dores articulares sem edema. Ao exame na
emergéncia pediétrica, presenca de hepatoesplenomegalia, com figado a 3 cm do rebordo e, baco,
2 cm. Hipocorado, esclera ictérica, positivo para Sina de Kayser-Fleisher. Realizou exames
laboratoriais para investigacdo de quadro correlato hepético, demonstrando valores de enzimas
AST 313,0, ALT 295,0 e BT 3,31. Encaminhado escolar para o servico de referéncia. No destino,
solicitado dosagem de ceruloplasmina, evidenciado 3,5 mg/dl, fechando diagndstico de Sindrome
de Wilson. Iniciado tratamento com D-Penicilamina 10 mg/kg/dia, 3 ml, VO de 8/8 h durante
duas semanas, posteriormente, iniciado 20 mg/kg/dia por mais duas semanas. ASSOCiOU-Se
Piridoxina, 25mg, 1x dia, devido ao déficit de vitamina B6 identificado no transcurso da
terapéutica. Escolar progrediu com melhora clinica e laboratorial do quadro apds uma semana de
tratamento."" A mutagdo leva a reducdo na excrecdo de cobre pelas vias biliares e incorporagdo a
ceruloplasmina, glicoproteina que transporta 0 metal e, consequentemente, promove reducdo dos
nivels séricos, caracteristica evidenciada pelos exames laboratoriais de mensuracdo da
glicoproteina, ponto chave para tomada diagnéstica da doenca de Wilson. Clinicamente, a
Sindrome de Wilson proporciona a triade diagnésticaz doenca hepética, neurolégica e
oftalmoldgica. As manifestagdes hepaticas predominam na faixa pediétrica, no entanto, o escolar
evidenciou também alteracdo oftalmoldgica. A impregnacéo do metal na cornea forma o que
conhecemos por anel de Kayser-Fleischer, tornando-se a alteragdo oftalmologica mais frequente,
podendo estar ausente nas criangas e ter relagdo com o quadro neuropsiquiétrico. Ja as afeccdes
neurol6gicas, mostram-se presentes em uma parte dos casos vivenciados na clinica, mas séo
prevaentemente identificadas em adultos."Desse modo, a doenca de Wilson é uma hepatopatia
rara, mas seu diagndstico apresenta grande impacto, uma vez que ha tratamento especifico
disponivel, comprovadamente eficaz e sem o qual é invariavelmente fatal. O tratamento precoce
evita complicacoes.
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