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Resumo: INTRODUCAO: A doenca de Wilson (DW) é um distirbio hereditério caracterizado pelo
metabolismo deficiente do cobre. Suas manifestacdes sdo causadas pelo acimulo desse elemento
em o6rgdos especificos, como figado, cérebro, rins e corneas. DESCRICAO DO CASO:
C.T.N.M., 7 anos, sexo feminino, assintomatica e previamente higida, iniciou investigacao apos
sua irma de 11 anos ter apresentado quadro de hepatite fulminante secund&rio & DW, com
necessidade de transplante hepético. Tinha histérico familiar de pai alcoolista falecido aos 38
anos por cirrose hepética. Ao exame fisico, ndo havia estigmas de hepatopatia, porém, em
investigagdo laboratorial, apresentou aumento de transaminases e de enzimas canaliculares,
alargamento do TAP, ceruloplasmina sérica baixa e cobre urin&rio elevado. Atuamente segue
com dieta para hepatopata e exclusdo de alimentos ricos em zinco, Penicilamina 250mg/dia e
Piridoxina 25mg/dia. Aguarda resultado de biopsia hepédtica para confirmacéo diagndstica.
DISCUSSAO: A histéria familiar tem grande importancia no caso, reforcando a necessidade de
triagem em parentes de primeiro grau, seja através de testes moleculares ou de avaliagdes clinico-
laboratoriais, quando ha um caso de DW confirmado na familia. Destaca-se ainda a faixa etaria
da morte do pai consequente & cirrose hepética de etiologia desconhecida, suscitando uma doenca
de base, como a DW, agravada pelo alcoolismo. Com esses dados e considerando o sistema de
escore para o diagnostico da doenca, a paciente totaliza 3 pontos, caracterizando uma doenca de
Wilson provavel e indicando a investigagdo. A irma de 4 anos da paciente também segue em
acompanhamento ambulatorial. CONCLUSAO: A abordagem dos familiares possibilita o
diagnostico precoce da doenga de Wilson, viabilizando a ingtituicdo rdpida do tratamento
dietético e farmacol égico, sendo essa intervencdo a principa forma de prevenir as complicacdes
da doenca.
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