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Resumo: Introdução: A doença de Wilson é uma doença autossômica recessiva relacionada ao gene 
ATP7B, responsável pela excreção do cobre. A mutação gera acúmulo do cobre em vários 
órgãos, principalmente em fígado, cérebro e córnea. Sua prevalência é de 1 caso a cada 30 mil 
nascidos vivos. A apresentação é ampla, geralmente com cirrose, distúrbio neuropsiquiátrico, 
anéis de Kayser-Fleischer ou falência hepática aguda com hemólise. Tipicamente, o diagnóstico é 
estabelecido pela presença do anéis de Kayser-Fleischer e diminuição dos sérica de 
ceruloplasmina. Atualmente, há um grande número de medicações disponíveis para o tratamento, 
com destaque para a D-penicilamina. O transplante hepático pode ser necessário em pacientes 
com apresentação aguda e tem caráter curativo. Descrição do Caso: Sexo masculino, 12 anos, 
previamente hígido com história de icterícia progressiva e dor abdominal difusa. Evoluiu com 
insuficiência hepática aguda grave (IHAG), lesão renal aguda (LRA), derrame pleural bilateral e 
bicitopenia, sendo transferido para o serviço. Ao exame apresentava icterícia, anasarca e 
hepatoespelomegalia. Exames iniciais constataram anemia hemolítica, coagulopatia, 
plaquetopenia, hipoalbuminemia e LRA. Iniciado protocolo de IHAG, terapia de substituição 
renal e hepática e listado para transplante. Em investigação, foi constatada a presença dos anéis 
de Kayser-Fleischer e redução dos níveis de ceruloplasmina sérica. Após o diagnóstico de 
Doença de Wilson, iniciado tratamento com zinco. Paciente evoluiu com importante melhora 
clínica, sem necessidade de transplante. Discussão: A doença de Wilson é responsável por 6 -12 
das falências hepáticas. A apresentação com IHAG e LRA apresenta mortalidade de 95 sem 
tratamento. Mesmo com fatores de mau prognóstico, devido ao rápido diagnóstico e tratamento, 
o paciente evoluiu sem necessidade de transplante. Conclusão: A doença de Wilson deve ser 
investigada em pacientes com apresentação de IHAG e LRA. A rápida instituição do suporte 
intensivo e tratamento específico têm importante impacto no prognóstico, podendo até evitar o 
transplante hepático.
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