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Resumo: INTRODUCAO: A doenca de Wilson é um distirbio autossdmico recessivo, decorrente de
mutagdes no gene ATP7B, resultando em acumulo toxico de cobre no organismo. A prevaléncia
é de 1:30.000 individuos. DESCRICAO DO CASO: Paciente feminina, 12 anos, ha dois meses
iniciou quadro de distonia em pés e maos, micrografia, dificuldade de deambulagdo, labilidade
emocional, protrusdo de lingua, siaorréia, disfagia e disartria. A m&e associou 0 quadro ao
falecimento da avé da criangca. Usou Fluoxetina. TC de cranio: hipoatenuacéo envolvendo
nucleos lentiforme e caudado, bilateralmente, sugerindo isquemia. Houve piora do quadro, sendo
internada para propedéutica. Além dos sinais acima apresentava risus sardonicus e anel de
Kayser Fleicsher. Realizado os seguintes exames. RNM: Hipersinal em T2 nos nicleos da base e
regido periductal com restricdo na difusdo. Ceruloplasmina: 2,7 mg/dl, Cobre sérico: 49,6 ng/dl,
Cobre livre: 41,5, Cobre urinério: aguardando resultado, AST: 53U/L, ALT: 37U/L, GGT:83U/L,
FA: 679U/L, Bilirrubina total: 0,5mg/dL. Ultrassom abdominal: alteragbes compativeis com
hepatopatia cronica fibrosante. DISCUSSAO: A triade cléssica de apresentacéo é composta pela
doenca hepética, neuroldgica e oftalmolégica. As manifestacdes hepaticas predominam na faixa
pedidtrica. Pacientes que se apresentam inicialmente com sinais neurol0gicos ou psiquiatricos
geralmente sdo mais velhos, predominantemente apos os 20 anos, ao contrario dagueles com
sintomas hepéticos isolados CONCLUSAO: A Doenca de Wilson é hereditéria e potencia mente
fatal. Neste caso apresentamos paciente com manifestacfes iniciais neurol gicas abordada como
doenca psicossomatica. Portanto, € importante 0 conhecimento da doenca para suspeicao e
diagndstico precoce umavez que o tratamento é decisivo para o progndstico.
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