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INTRODUG.

RESULTADOS E DISCUSSA

A Doenca de Wilson (DW) ¢é um Os pacientes eram oriundos de 6 familias
transtorno  metabdlico, de heranca (consanguinidade parental = 1/6). As
autossébmica recessiva, que leva ao formas de apresentacdo e os gendtipos

acumulo tecidual de cobre (Fig. 1). A relacionados estéo apresentados na tabela
condicdo ¢é causada por variantes 1. As médias de idade do inicio dos
patogénicas no gene ATP7B, o qual sintomas e do diagndstico foram,
transcreve a ATP7B, responsavel pela respectivamente, de 16 e 18 anos. Os

metabolizacdo e excrecdo do cobre. O
quadro clinico é heterogéneo. Na América
Latina a caracterizacdo genotipica da DW
ainda é escassa. Estudos brasileiros
apontam serem mais frequentes as
variantes ¢.3402delC; p.Ala1135Glufs e
¢.2123T>C; p.Leu708Pro, diferentemente
da populagéo europeia relatada.

sintomas mais frequentes ao inicio do
diagndstico foram disartria (n=3), sinais
de hepatopatia (n=3) e alteracoes
comportamentais (n = 2). Dois possuiam
ressonancia magnética com alteracoes
caracteristicas em nucleos da base. Anéis
de Kayser Fleischer (AKF) foram
observados em 2/5 pacientes avaliados.

OBJETIVOS E METODOS:

Caracterizar fenotipica e genotipicamente
os casos de DW acompanhados por
equipe multidisciplinar no HCPA. Estudo
retrospectivo, de base ambulatorial, com
amostragem por conveniéncia. Realizou-se
uma avaliacao dos dados de prontuario de
sete pacientes do HCPA com diagndstico
molecular de DW (sexo feminino= 4),
media de idade na incluséo de 27 anos (14
a 40 anos).

Tabela 1. Caracterizacao dos individuos incluidos no presente estudo.

CONCLUSAO:

A maior parte dos pacientes apresenta
heterozigose composta, o que configura
uma complexidade entre a relagéo fenotipica
e genotipica da DW. Observa-se que uma
das variantes mais comumente descritas em
estudos anteriores no Brasil foi encontrada
em somente um paciente. Observou-se que
a maior parte dos pacientes eram adultos no
inicio da investigagdo, o que pode indicar
um subdiagnéstico em criangas. A
variabilidade fenotipica é ampla e sdo
necessarios mais casos para definir relagdes
genotipo-fendtipo, bem como caracterizagao
da doenca no pais.

1* F €.2755C>T/c.2755C>T p.Arg919Trp Hepitica Nao
L d
2* M €.2755C>T/c.2755C>T p.Arg919Trp Mista
3 F ©.4051C>T/c.3402delC p-GIn1351*/p.Ala1135GInfs* Mista Sim /‘
4 ™M €.3955C>T/c.2293G>C p.Arg1319*/p.Asp765His Mista Nao (
¢.3517G>A/ . ) @

s F ©.51.973.870_51.995.381del p-Glu173Lys Hepdtica Sim

Figura 1. Locais de aciimulo de Cobre
6 M €.2336G>A/c.3809A>G p.Trp779*/ p.Asn1270Ser Neurolégica Nao na DW: Figado, Cérebro, Olhos (AKF).
7 F €.2336G>A/c.3694A>C p.Trp779*/ p.Thr1232Pro Assintomatica

*Irmaos com consanguinidade parental. AKF = Anéis de Kayser-Fleischer.



