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Introducdo/Fundamentos: Doenca de Wilson € uma sindrome ocasionada por
uma rara desordem autossomica recessiva do gene ATP7B envolvido no
metabolismo do cobre. A deposicdo deste metal em diversos érgdos resulta,
principalmente, em sintomas hepéticos e neuropsiquiatricos, sendo o diagndstico
precoce um importante preditor prognostico. Objetivos: Descrever investigacao
diagnostica de paciente jovem com alteracdes neurologicas e hepaticas
progressivas. Métodos: Relato de caso de paciente internada em enfermaria de
Clinica Médica em Hospital Terciario de referéncia em Pernambuco.
Resultados: Paciente 31 anos, sexo feminino, admitida devido disartria,
hipersonoléncia, apatia, hipomimia, sialorreia, tremores de extremidades
iniciados ha cerca de 3 meses. Referia tratamento para transtorno depressivo,
contudo, apresentando piora progressiva do quadro hda 1 més. Negava
alteracdes visuais, auditivas, dificuldade de compreensao ou outras queixas.
Previamente higida, histéria familiar com 2 geracdes de consanguinidade, sendo
pais e avos primos legitimos, avo falecida por cancer hepatico, negava outras
doencas de heranca familiar. Ao exame fisico, apresentava sinais de
parkinsonismo, riso sardonico e tremores finos. Exames evidenciaram anemia
macrocitica normocrdémica, leucopenia, plaquetopenia, hipoalbuminemia e INR
alargado. Descartadas causas metabodlicas e infecciosas para o quadro
neuropsiquiatrico, RM de cranio evidenciou alterag6es sugestivas de acumulo de
minerais em ganglios da base. Investigacdo de doenca hepatica com tomografia
de abdome evidenciando sinais de hepatopatia crénica e nédulos hepéticos.
Exames complementares para confirmacdo diagndstica, com ceruloplasmina
7mg/dL, cobre urinario 604,2mcg/24h e exame de lampada de fenda sem
alteracdes. Pelos achados clinicos, laboratoriais e de imagem, confirmado
diagnostico de Doenca de Wilson. Iniciou tratamento com D-Penicilamina
apresentando melhora discreta, contudo, apds troca da medicacdo para
Trientina, internada devido piora do quadro neuroldgico, diagnosticada com
fenomenologia ictal de Wilson. Iniciada medicacdo para controle de eventos
paroxisticos, com boa resposta, teve alta hospitalar para seguimento
ambulatorial com Hepatologia. Conclusdes/Consideracdes finais: Ressalta-se
a importancia de incluir essa entidade dentre os diagnosticos diferenciais em
quadros de alta suspeicdo. E essencial que o diagnéstico seja feito o mais
precocemente possivel, devido alta morbidade e mortalidade envolvidas no
curso da doenca.
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