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Resumo: Introducdo: A doenca de Wilson (DW) € autossdmica recessiva relacionada ao metabolismo do
cobre. A prevaléncia aproximada é de 1:30.000. O diagndstico em criangas é dificil. O tratamento
precoce € fundamental, pois pode ser fatal. Descri¢cdo do caso: Feminina, 44meses, assintomética,
com aumento de aminotransferases e gamaglutamiltransferase (GGT) em exames de
rotina.Sorologias virais e auto-anticorpos negativos, ceruloplasmina 6 (normal: 18-45),
ecodoppler abdominal :hepatomegalia e esteatose moderada, biopsia hepatica: esteatose
microvesicular e septos fibrosos, cobre urinario 24h 82,3 (normal 5-30), cobre sérico 26 (normal:
80-150), cobre urinario 24h pos teste de penicilamina: 2.785, ecocardio: normal, avaliacdo
oftalmoldgica: sem alteracles, avaliacdo genética com CDG normal e gene ATP7B: 2 mutacdes
patogénicas para doenca de Wilson. Iniciou tratamento com D-penicilamina, dieta com restricéo
de cobre, vitamina B6, sem efeitos adversos. Paciente evoluiu com melhora progressiva da
aminotransferases e GGT. Discussdo: Na DW sdo predominantes as manifestagdes hepaticas (18-
24), neurolégicas (18-73) e psiquidricas (10-100), com muitos pacientes apresentando
combinacBes destes. A maioria dos pacientes € diagnosticada entre as idades de 5 e 35 anos
(média de 13 anos), a paciente citada apresentou alteragdes laboratoriais ja aos 3 anos. A DW
pode-se apresentar precoce e ter bom prognéstico com tratamento. As criangas geralmente
apresentam doenca hepatica em uma idade média de 9 a 13 anos, sendo a DW responsavel por 8
a 10 das hepatites ativas crénicas. A doenca hepética pode progredir silenciosamente, muitas
vezes até a adolescéncia, quando podem ocorrer complicacbes de cirrose ou insuficiéncia
hepética aguda. Parentes de 1°grau sdo frequentemente assintométicos. Conclusdo: O tratamento
em geral é eficaz, e esta paciente apresenta-se assintomatica e com exames normais apés 1 ano de
evolugéo.
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