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APRESENTAÇÃO

Apresentamos o segundo volume do livro “Frente Diagnóstica e Terapêutica na 
Neurologia”, um material rico e direcionado à todos acadêmicos e docentes da área 
da saúde com interesse em neurologia e áreas afins.

A especialidade médica responsável por trabalhar e analisar os distúrbios 
estruturais do sistema nervoso é denominada como neurologia. Do diagnóstico 
à terapêutica, todas as enfermidades que envolvem o sistema nervoso central, 
periférico, autônomo, simpático e parassimpático, são estudadas pelos profissionais 
com especializaçãoo em neurologia. Além das doenças neuropscicopatológicas, o 
CID divide as patologias do sistema nervoso em dez grupos com fins de análise 
epidemiológica.

Assim abordamos aqui assuntos relativos aos avanços e dados científicos 
aplicados aos estudos de base diagnóstica e terapêutica nesse reamo tão interessante 
da medicina, oferecendo um breve panorama daquilo que tem sido feito no país. 
Neste segundo volume o leitor poderá se aprofundar em temas relacionados ao 
Alzheimer, Hospitalização, Atenção Primária à Saúde, Apraxia, Demencia, Cognição, 
Neuropsicologia, Esclerose lateral amiotrófica, VIH tipo I, Parkinson, Epidemiologia, 
Indicadores de Morbimortalidade, Melanoma, Metástase, Neurossarcoidose, 
Endocardite bacteriana, Oligodendroglioma, Epilepsia Refratária, Tumor Cerebral 
Primário, Lobectomia Temporal Anterior e Doenças Neurodegenerativas como um 
todo.

Esperamos que o conteúdo deste material possa somar de maneira significativa 
ao conhecimento dos profissionais e acadêmicos, influenciando e estimulando cada 
vez mais a pesquisa nesta área em nosso país. Parabenizamos cada autor pela 
teoria bem fundamentada aliada à resultados promissores, e principalmente à Atena 
Editora por permitir que o conhecimento seja difundido em todo território nacional.

Desejo à todos uma ótima leitura!

Benedito Rodrigues da Silva Neto
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RELATO DE CASO: DOENÇA DE WILSON COM 
EVOLUÇÃO ATÍPICA

CAPÍTULO 23
doi

Rawanderson dos Santos
Universidade Estadual de Ciências da Saúde de 

Alagoas, Faculdade de Medicina
Maceió - AL

André Limeira Tenório de Albuquerque
Universidade Estadual de Ciências da Saúde de 

Alagoas, Faculdade de Medicina
Maceió - AL

Mariana Reis Prado
Universidade Estadual de Ciências da Saúde de 

Alagoas, Disciplina de Neurologia
Maceió - AL

RESUMO: Relato: 15 anos, masculino, 
estudante, natural de Maceió, Alagoas. 
Apresenta quadro de sialorreia, disfagia e 
disartria. Evoluiu insidiosamente para tremor em 
repouso intermitente, unilateral em dimídio direito 
e rigidez plástica em dimídio esquerdo, afasia, 
retrocólis, distonia em membros superiores e 
distonia oromandibular. Apresenta também anel 
com pigmento marrom-esverdeado na periferia 
da córnea, em toda sua circunferência, de 
ambos os olhos. Há relato de consanguinidade 
na família (pais consanguíneos). Ao exame da 
lâmpada de fenda constatou-se a presença 
dos anéis de Kayser-Fleischer (K-F). Dosagem 
de ceruloplasmina de 6,0mg/dL, cobre sérico 

de 92,0mg/dL, AST 27,0U/l e ALT 10,0 U/l.  
Apresenta ressonância nuclear magnética de 
encéfalo com lesões focais simétricas e bilaterais 
comprometendo os globos pálidos, putâmens, 
porções ventrolaterais dos tálamos, pedúnculos 
cerebrais, porções central e tegmento pontinos 
e pedúnculos cerebelares médio. Discussão: 
A Doença de Wilson é uma doença hereditária 
com transmissão autossômica recessiva. O 
início do quadro e as manifestações clínicas 
apresentadas corroboram com a literatura. 
Manifestações hepáticas são frequentes, 
no entanto não foi encontrada neste caso. A 
consanguinidade é exposta na grande maioria 
dos casos, e também está presente na história 
do paciente. Os achados de imagem indicam 
um grande acometimento dos gânglios da 
base, justificando a vasta clínica neurológica 
apresentada. Conclusão: A DW caracteriza-se 
por distúrbio metabólico com acúmulo de cobre 
nos tecidos humanos, principalmente no fígado 
com manifestações hepáticas, não encontradas 
neste relato, configurando uma apresentação 
atípica desta doença. 
PALAVRAS-CHAVE: Doença de Wilson, 
Parkinsonismo, Distúrbio do metabolismo do 
cobre.

CASE REPORT: WILSON’S DISEASE WITH 
ATYPICAL EVOLUTION
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ABSTRACT: Report: 15 years old, male, student, born in Maceió, Alagoas. Presents 
sialorrhea, dysphagia and dysarthria. It evolved insidiously to intermittent, unilateral 
right dimid tremor and left stiff plastic restraint, aphasia, retrocholis, upper limb 
dystonia and oromandibular dystonia. It also has a ring with greenish-brown pigment 
in the circumference of the cornea, in all its circumference, of both eyes. There are 
reports of inbreeding in the family. The slit lamp examnation was checked for Kayser-
Fleischer (KF) rings. Ceruloplasmin dosage of 6.0 mg/dL, serum copper of 92.0 mg/
dL, AST 27.0U/ l and ALT 10.0 U/ l. Presents magnetic nuclear resonance imaging of 
the brain with symmetrical and bilateral focal lesions compromising the pale globes, 
putamens, ventrolateral portions of the thalamus, cerebral peduncles, central and 
tegmental portions of pontinos, and middle cerebellar peduncles. Discussion: Wilson's 
disease is an inherited disease with autosomal recessive transmission. The onset of 
the condition and the clinical manifestations presented corroborate the literature. Liver 
manifestations are common, however not found in this case. Inbreeding is exposed 
in the vast majority of cases, and is also present in the patient's history. The imaging 
findings indicate a large involvement of the basal ganglia justifying the the vast clinic 
presented. Conclusion: WD is characterized by metabolic disorder with copper 
accumulation in human tissues, especially in liver with liver manifestations, not found 
in this report, constituting an atypical presentation of this disease. 
KEYWORDS: Wilson’s disease, Parkinsonism, Cooper metabolismo disorder. 

1 |  INTRODUÇÃO

A doença de Wilson (DW) é uma doença genética com manifestações clínicas 
consequentes a um defeito no metabolismo do cobre, o que leva a seu acúmulo. 
Descrita pela primeira vez por Kinnear Wilson em 1912, caracteriza-se por ter uma 
herança autossômica recessiva (BRASIL, 2013). A doença ocorre devido à deficiência 
em uma ATPase  do  tipo  P,  uma  proteína  responsável  por transportar  cobre,  
codificada  pelo  gene  ATP7B localizada  no  cromossomo  13 (LORINCZ, 2010). 
Esta proteína está  localizada  no  fígado  e neste  órgão  o  cobre  pode  seguir  duas  
vias  distintas:  ele  é  incorporado  na  ceruloplasmina  para  distribuição sistêmica  
através  da  circulação  sanguínea,  ou  é excretado  na  bile  quando  excede  as  
necessidades do organismo (SILVÉRIO et al., 2018). 

Aproximadamente um em 30.000 indivíduos é homozigoto para a doença; 
os heterozigotos não a desenvolvem, não necessitando, portanto, serem tratados 
(BRASIL, 2013). Os portadores dessa síndrome têm  um  aporte  de  cerca  de  0,25  
mg  de  cobre  a mais  do  que  o  necessário  por  dia,  sendo  preciso excretar  
esse  excesso.  Desta forma, o não funcionamento da Cu 2+ -ATPase ATP7B, como 
se verifica  na  síndrome,  provoca  então  uma  falha  na excreção  do  excesso  de  
cobre,  resultando  no aumento  da  sua  concentração  no  organismo (LI et al., 2011; 
BREWER, 2012; SILVÉRIO et al., 2018). 
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O cobre se acumula em diversos tecidos, como fígado, sistema nervoso central, 
córneas e rins, gerando lesões hepatocelulares cirrotizantes, demência, distúrbios 
neuropsiquiátricos, alterações de função renal e cardíaca. A tríade clássica de 
apresentação é composta pela doença hepática, neurológica e oftalmológica. As 
manifestações hepáticas predominam na faixa pediátrica. Alterações neurológicas 
correspondem a 10 a 25% dos casos.  A impregnação do metal na córnea, o anel 
de Kayser-Fleischer (KF), é a alteração oftalmológica mais frequente, podendo estar 
ausente nas crianças e ter relação com o quadro neuropsiquiátrico (SÓCIO et al., 
2010).  

O diagnóstico de Doença de Wilson, desde que suspeitado, é conseguido a partir 
de testes laboratoriais relativamente simples - ceruloplasmina sérica e cobre sérico e 
urinário – além de exames de imagem como tomografia computadorizada de crânio 
ou ressonância nuclear magnética de encéfalo. Esses testes definem o diagnóstico 
tanto em pessoas já doentes como naquelas ainda sem sintomas evidentes. A 
precocidade do diagnóstico é fundamental para a recuperação do paciente e para 
se evitarem sequelas graves, principalmente neurológicas e hepáticas (SILVA et al., 
2010).

A doença de Wilson é uma condição tratável. Com terapia própria o progresso 
da doença pode ser paralisado e a recuperação do paciente pode ser total. Aqueles 
que não são prontamente tratados podem sofrer consequências irreversíveis. O 
tratamento é direcionado para remover o excesso de cobre acumulado e prevenir 
sua reacumulação. A terapia deverá ser mantida por toda a vida (SILVA et al., 2010).

2 |  RELATO DE CASO

Paciente, 15 anos, sexo masculino, estudante do primeiro ano do ensino médio, 
natural de Maceió, Alagoas, sem comorbidades prévias, buscou atendimento médico 
inicial com queixa de sialorreia, disartria e disfagia. 

O quadro evoluiu insidiosamente e ao exame físico apresentava tremor em 
repouso intermitente, unilateral em dimídio direito e rigidez plástica em dimídio 
esquerdo, afasia, retrocólis, distonia em membros superiores e distonia oromandibular. 
Apresenta também anel com pigmento marrom-esverdeado na periferia da córnea, 
em toda sua circunferência, de ambos os olhos. Há relato de consanguinidade na 
família (pais são primos de primeiro grau).  
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Figura 1 e 2. Expressão facial e postura distônica. 

Foi realizado exame da lâmpada de fenda, que constatou a presença dos anéis 
de Kayser-Fleischer (KF). 

Figura 3. Anéis de Kayser-Fleischer

Foram realizados exames laboratoriais, os resultados estão descritos abaixo: 

Tabela 1. Exames laboratorias complementares. 

Apresentou ressonância magnética de encéfalo com lesões focais simétricas e 
bilaterais comprometendo os globos pálidos, putâmens, porções ventrolaterais dos 
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tálamos, pedúnculos cerebrais, porções central e tegmento pontinos e pedúnculos 
cerebelares médio.

fi gura 4. Tomografi a computadorizada  de crânio com “Sinal do Panda”.

3 |  DISCUSSÃO 

A Doença de Wilson (DW) é uma doença hereditária com transmissão 
autossômica recessiva e o gene responsável por esta anormalidade se encontra 
no cromossomo 13. É uma doença rara, com início entre os 11 e 25 anos de idade
(BRITO et al., 2005).  O início do caso, bem como sua evolução clínica corroboram 
em parte com o polimorfi smo relatado na literatura. 

Além da clínica exuberante com manifestações predominantemente 
neurológicas, os anéis de Kayser-Fleisheer na córnea, as alterações do nível de 
ceruloplasmina no sangue e a excreção urinária de cobre representaram dados de 
grande importância para o diagnóstico da doença, corroborando com os achados 
citados na literatura. Outro sintomas podem ser encontrados como alterações 
nefrológicas e distúrbios psiquiátricos (BRASIL, 2013), não encontrados neste caso. 

Também descrita como Degeneração hepatolenticular, as alterações hepáticas 
representam um dado relevante para suspeição de diagnóstico da patologia, 
pois está presente em um terço dos indivíduos acometidos (RODRIGUES E 
DALGALARRONDO, 2003). As manifestações podem variar de um quadro 
assintomático até cirrose descompensada, podendo apresentar-se inclusive como 
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hepatite fulminante.  Quando não realizado tratamento adequado, a doença pode 
evoluir para insuficiência hepática e morte (BRASIL, 2013). A literatura aponta 
uma predominância de manifestações neste órgão na faixa etária pediátrica, como 
evidenciado por estudo realizado por Sócio et al. (2010) cujo 65% das apresentações 
eram predominantemente hepática. O paciente em questão foi de encontro ao 
descrito, pois este apresentava provas de função hepática completamente normais 
em mais de uma dosagem.

Na grande maioria dos casos, são relatados elevados índices de 
consanguinidade entre os genitores dos indivíduos afetados pela Doença 
de Wilson, uma vez que esta é uma patologia hereditária com transmissão 
autossômica recessiva. Em estudo realizado com 282 indivíduos diagnósticados 
com DW, a consanguinidade esteve presente em  54%  (TALY et al., 2007). Há 
relato de consaguinidade na família – pais são primos de primeiro grau.  

Além dos exames laboratoriais, os exames de imagem, especialmente a 
ressonância nuclear magnética de encéfalo, têm um papel crucial na avaliação de 
doenças neurometabólicas. Especificamente para a doença de Wilson, são capazes 
de detectar a presença do cobre que se acumula (BAI et al., 2014; SILVÉRIO et al., 
2018) . A RNM do paciente evidenciou lesões características (Sinal do Panda) bem 
como um grande acometimento dos gânglios da base, o que justifica a vasta clínica 
de predomínio neurológico. 

4 |  CONCLUSÃO

A DW caracteriza-se por distúrbio metabólico com acúmulo de cobre nos tecidos 
humanos, principalmente no fígado, levando a alterações hepáticas - o que não 
foi encontrado neste relato, configurando uma apresentação atípica desta doença. 
Apesar de ser uma doença rara, é importante o entendimento das características 
da doença para que possa haver tanto uma investigação apropriada, como uma 
terapêutica adequada, visto que os sintomas podem ser reversíveis.  
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