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Resumo: Introducéo: a sindrome de Menkes(SM) € uma desordem genética rara, neurodegenerativa, de
carater autossdmico recessivo, ligado ao X. Caso Clinico: Lactente, sexo masculino, nascido de
parto cesareo, a termo, sem intercorréncias. Com quatro meses de vida apresentou 0s primeiros
episddios de crises convulsivas parciais. Em relagdo ao seu desenvolvimento, o paciente nunca
apresentou contato social ou sustento cefdlico. Durante atendimento em pronto socorro de
pediatria, devido a presenca de crises convulsivas, foi notada ao exame fisico alteracdo peculiar
dos fios de cabelo levantando a hipétese para sindrome de Menkes . Realizada a dosagem de
ceruloplasmina e de cobre sérico, ambos apresentando niveis séricos reduzidos. Realizado coleta
de fio de cabelo, que a microscopia apresentava fios finos e quebradicos, de aspecto grosseiro(
Pili torti). O teste genético realizado confirmou a presenca de sindrome de Menkes sendo
iniciada reposicdo com histidinato de cobre . Discusséo: Geneticamente, a SM € uma doenca
recessiva ligada ao cromossomo X, causada pela mutagéo no gene ATP7A. Mutagdes deste gene
comprometem a absor¢ao do cobre, refletindo na diminuigdo da atividade de enzimas que usam
este mineral. A diminuicdo da atividade enziméatica compromete primeiramente a substancia
branca e posteriormente compromete o desenvolvimento dos vasos sanguineos subdurais,
levando a atrofia cortical. O tratamento considerado mais eficaz € através da reposicéo
endovenosa de cobre, porém, beneficios neurolégicos, ndo sdo observados quando o tratamento
se inicia apos os 2 meses de vida. Conclusdo: A SM é uma condicdo rara, que afeta o
metabolismo do cobre. A suspeicdo clinica em pacientes com atraso de desenvolvimento
associado a alteracbes fenotipicas que ateram a conformagdo dos cabelos € de extrema
importancia para o diagndéstico e inicio precoce do tratamento.
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