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Resumo: IntroduÃ§Ã£o: A SÃ­ndrome de Menkes Ã© um conjunto de sinais e sintomas que afetam a 
regiÃ£o occipital, de carÃ¡ter recessivo, ligada ao X, causada por mutaÃ§Ãµes genÃ©ticas no 
transporte do cobre, apresentando incidÃªncia estimada entre 1:35.000 crianÃ§as masculinas 
nascidas vivas. DescriÃ§Ã£o do Caso: VMM, 8 meses de idade, branco, masculino, apresentou 
icterÃ­cia, hipotermia e hipoglicemia neonatais. Filho de pais nÃ£o consanguÃ­neos, histÃ³ria 
de meio-irmÃ£o materno com sinais semelhantes, falecido ao segundo ano de vida com 
encefalopatia epilÃ©ptica sem diagnÃ³stico. Ao exame fÃ­sico notava-se atraso importante do 
desenvolvimento neuropsicomotor, hipotonia generalizada, espasticidade, porÃ©m nÃ£o havia 
epilepsia. AlÃ©m disso, choro inarticulado, dificuldade de amamentaÃ§Ã£o, micrognatia, 
movimentos oculares aleatÃ³rios, incapacidade de sustentaÃ§Ã£o cervical, hÃ©rnia inguinal 
bilateral, cabelos e sobrancelhas rarefeitos e quebradiÃ§os. Apresentou um episÃ³dio de sepse 
aos 2 meses de idade e o primeiro episÃ³dio convulsivo aos 8 meses. Exames laboratoriais 
revelaram valores de ceruloplasmina baixos e valores de cobre sÃ©rico normais. A ressonÃ¢ncia 
magnÃ©tica de crÃ¢nio revelou tortuosidades das artÃ©rias do polÃ­gono de Willis, cerebrais 
mÃ©dias, vertebrais e basilar; acentuaÃ§Ã£o dos espaÃ§os subaracnÃ³ideos bi-hemisfÃ©ricos, 
cisternas da base, fissuras silvianas e entre as folias cerebelares. A histopatologia com 
avaliaÃ§Ã£o microscÃ³pica do cabelo evidenciou pili torti e tricorrexis nodosa. DiscussÃ£o: As 
opÃ§Ãµes de tratamento dessa sÃ­ndrome sÃ£o limitadas, uma vez que a barreira 
hematoencefÃ¡lica atua como um obstÃ¡culo Ã  passagem do cobre na ausÃªncia de sua 
proteÃ­na transportadora. O diagnÃ³stico do paciente foi considerado basicamente pelo aspecto 
microscÃ³pico dos cabelos e pelo atraso do desenvolvimento neuropsicomotor, jÃ¡ que a 
hipotonia sempre esteve presente e a epilepsia nÃ£o ocorreu precocemente. ConclusÃ£o: Torna-
se indispensÃ¡vel o aconselhamento genÃ©tico neste caso, pelo risco de 50% dos outros filhos 
meninos nascerem afetados e das filhas meninas serem portadoras da mesma mutaÃ§Ã£o.
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