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O QUEE?

« Transtorno genetico raro.

« Causa acumulacao de cobre no corpo,
especialmente no figado, cerebro e
outros orgaos.

« Se nao tratada, pode ser fatal.

SINTOMAS

« Hepaticos: Ictericia, aumento do figado,
insuficiéncia hepatica.

« Neuroldgicos: Tremores, dificuldade de
fala, movimentos descoordenados.

 Psiquiatricos: Depressao, irritabilidade,
mudancas de comportamento.

» Oculares: Anel de Kayser-Fleischer
(manchas castanhas ao redor da cornea).

PROGNOSTICO

- Tratamento precoce pode permitir uma vida
normal.

 Possibilidades terapéuticas diversificadas, desde
um tratamento sintomatico, até a administracao
de medicamentos que evitam a acumulacao
excessiva de cobre, tais como agentes quelantes
ou que diminuem a sua absorcao intestinal, ou
ate mesmo ao transplante hepatico em casos de
maior gravidade.

- Sem tratamento, pode levar a danos

permanentes e a morte.
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CAUSAS E ( )
HEREDITARIEDADE

« Causada por uma mutacao no gene
ATP7B, localizado no cromossoma
13 e que codifica um
transportador de cobre do
citoplasma para o complexo de
Golgi ou para vesiculas que
conduzem o cobre para os canais
biliares.

« Heranca autossomica recessiva (e
necessario herdar um alelo alterado
de cada progenitor).

DIAGNOSTICO

- Exames ao sangue e urina:
Avaliacao de niveis de cobre.

« Biopsia hepatica: Deteta acumulo
de cobre.

- Exame oftalmolagico:
Identificacao do Anel de Kayser-
Fleischer.

- Teste genético para pesquisa de
mutacoes no gene ATP7B, sendo
particularmente util para
confirmar o diagnostico quando
os testes bioguimicos ndo sao

conclusivos. p Q
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FATORES IMPORTANTES

. Afeta homens e mulheres
igualmente.

« Recomendado o rastreio de
familiares de primeiro grau de um

probando.

« Geralmente surge entre os 5 e 35
anos.

 Diagnostico precoce € fundamental
para prevenir complicacoes.
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