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Patient with wilson's syndrome: a case report

Paciente con sindrome de wilson: reporte de un caso

Resumo

Introducéo: A Sindrome de Wilson é uma doenca rara, de cardéter
autossémico recessivo caracterizada pela deficiéncia na excre¢do do
Cobre (Cu+2) do organismo. Objetivo: realizar um relato de caso
de um paciente com sindrome de Wilson atendido. Metodologia: O
presente estudo foi do fipo relato de caso, refrospectivo, descritivo.
Resultados: Paciente C.A.PS, 52 anos, casado, pai de dois filhos,
portador da doenca de Wilson em acompanhamento hd 21 anos rein-
fernou com quadro de agitagdo motora, grave, com histéria de bron-
coaspiragéo na residéncia. Realizado procedimentos de emergencia
pela enfermagem (oxigenoterapia, elevagdo da cabeceira). Realizado
tembem procedimentos medicos de emergencia (tubo orofraqueal),
paciente hemodinamicamente instavel, em uso de nora adrendlina.
Treze dias apds infernagdo o paciente estd gravissimo, sob ventila-
cdo mecanica, instdvel hemodinamicamente em uso de noradrenalina,
apresentou parada cardiorespiratéria tendo como causa insuficiéncia
respiratéria aguda, por pneumonia aspirativa, indo a ébito as 05:00
h. ConclusGo: Percebeuse com a Sindrome de Wilson que ainda hé
um longo caminho a ser seguido no que se diz respeito ao diagnéstico
precoce da doenca e as orientagées para os cuidados na residéncia.
Descritores: ATPases Transportadoras de Cobre, Cuidados infensivos,
Cuidados de enfermagem, Doencas raras.

Abstract

Introduction: Wilson's Syndrome is a rare, autosomal recessive dise-
ase characterized by deficiency in the excrefion of Copper (Cu + 2)
from the body. Objective: fo carry out a case report of a patient with
Wilson's syndrome treated. Methodology: The present siudy was a
case report, refrospective, descriptive. Results: Patient C.A.PS, 52 ye-
ars old, married, father of two children, carrier of Wilson's disease who
has been under follow-up for 21 years, readmitted with severe motor
agitation, with a history of bronchoaspiration at home. Emergency pro-
cedures performed by nursing staff (oxygen therapy, head elevation).
Emergency medical procedures (orofracheal tube) are also performed,
hemodynamically unstable patient, using a new adrenaline. Thirteen
days affer hospitalization, the patient is very serious, under mechanical
ventilation, hemodynamically unstable using noradrendline, had cardio-
respiratory arrest caused by acute respiratory failure due fo aspiration
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pneumonia, going to death at 05:00. Conclusion: It was realized with
Wilson's syndrome that there is siill a long way to go in ferms of early
diagnosis of the disease and guidelines for care at home.

Descriptors: Copper Transporting AlPases, Intensive care, Nursing care,
Rare diseases

Resumen

Introduccién: El Sindrome de Wilson es una enfermedad rara, de caréc-
fer autosémico recesivo, caracterizada por una deficiencia en la excre-
cién de Cobre (Cu + 2) del organismo. Objetivo: realizar un reporte de
caso de un paciente con sindrome de Wilson atendido. Metodologia:
Este estudio fue un reporte de caso, refrospectivo, descriptivo. Resulta-
dos: el paciente C.A.P.S, de 52 arfios, casado, padre de dos hijos, con
enfermedad de Wilson en seguimiento durante 21 afios, reingresé con
agitacién motora severa, con antecedente de broncoaspiracién domi-
ciliaria. Procedimientos de emergencia realizados por el personal de
enfermeria (oxigenoterapia, elevacién de la cabeza). Se realizaron pro-
cedimientos médicos de urgencia (sonda orotraqueall, paciente hemodi-
ndmicamente inestable, utilizando adrendlina. Trece dias después de la
hospitalizacién, el paciente se encuenira en grave estado de gravedad,
bajo ventilacién mecdnica, hemodindmicamente inestable en el uso de
noradrenalina, presentd parada cardiorrespiratoria por insuficiencia res-
piratoria aguda por neumonia por aspiracién, falleciendo a las 05:00
h. Conclusién: Con el Sindrome de Wilson, ain queda un largo camino
por recorrer en cuanto al diagnéstico precoz de la enfermedad v las
pautas para la atencién domiciliaria.

Descriptores: ATPasas portadoras de cobre, cuidados infensivos, cuida-
dos de enfermeria, enfermedades raras.
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Sindrome de Wilson ¢ uma

doenca rara, de cardter
aufossdmico recessivo
caracterizada  pela  deficiéncia
na excrecdo do Cobre (Cu+2)
do organismo. Estimase que sua
incidéncia seja um para cem mil'?.
E uma doenca genética com mar-
nifestacdes clinicas consequentes a
um defeito no mefabolismo do co-
bre, o que leva a seu acimulo. Des-
crita pela primeira vez por Kinnear
Wilson em 1912, caracteriza-se

por ter uma heranca aufossdmica
recessiva. O gene envolvido é o
ATP7B2, 43,

A sintomatologia da doenca relo-
ciona-se aos 6rgdos em que o de-
pésito ocorre, sendo mais comuns,
as manifestacdes neurolégicas e he-
pdticas. O cobre em excesso leva
0o extravasamento do metfal dos
hepatdcitos para o plasma e a sua
consequente deposicdo em defermi-
nados tecidos®.

A doenca ocorre devido & defi-
ciéncia em um AlPase do tipo P,
uma profeina responsavel por frans-

portar cobre, codificada pelo gene
ATP7B. Esta proteina esté localizo-
da no figado e neste érgdo o cobre
pode seguir duas vias distinfas: ele
é incorporado na ceruloplasmina
(CP proteina que contém cobrel,
para disfribuicdo sistémica através
da circulogdo sanguinea, ou é
excretado na bile quando excede
as necessidades do organismo®”.

Os porfadores dessa sindrome
t&m um aporte de cerca de 0,25
mg de cobre a mais do que o
necessario por dia, sendo preci-
so excretar esse excesso. Desta
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forma, o ndo funcionamento da
Cu2+-ATPase ATP/B, como se
verifica na sindrome, provoca
entdo uma falha na excrecdo do
excesso de cobre, resultando no
aumento da sua concentracdo no
organismo e hd acimulo de co-
bre, inicialmente no figado e no
cérebro. Assim, o paciente pode
apresentar deficiéncias hepdticas,
alteragdes neurolégicas e manifes-
fagdes psiquidtricas. Quanto  as
manifestacdes hepdticas, as mais
incidentes sdo: cirrose, falha agu-
da hepdtica (requer transplante),
hepatite aguda e hepatite crénica
ativa. Observou-se que no inicio
da doenga geralmente® %10,

A idade de inicio da doenca
pode variar entre 2 e 70 anos, e
o progresso ¢ altamente variavel e,
apesar dos sinfomas serem normal-
mente graduais nesfe decurso, ocor-
rem agravamentos repentinos, com
ou sem tratamento, assim como flu-
tuacdes da severidade dos sinfomas
de um dia para o outro. Na sindro-
me de Wilson as categorias clinicas
que envolvem a maior parte das
manifestagdes neurolégicas sdo di-
sartria (incapacidade de arficular as
palavras de forma corretal), disfonia
(movimentos repetitivos ou posturas
anormais), tremores, sinais de pa-
rkinsonismo (bradi-cinesia, rigidez e
instabilidade postural) e ataxia (falta
de coordenacdo de movimentos''.

Os tratamentos para a sindrome
de Wilson surgiram nos anos 50,
quando até enf&o era uma doenga
considerada fafal. Hoje a doenca
pode levar a incapacidades graves
e & morfe desde que ndo diagnos-
ficada e trafada corretamente.  To-
dos os trafamentos s@o sistémicos
e atuam limitando o acimulo de
cobre no organismo. Dentre eles,
os agentes quelantes de cobre e/

ou sais de zinco, cuja principal di-
ferenca enfre estes & precisamente o
modo distinto de atuacdo do zinco
através da reducdo de absorcéo
intestinal de cobre e a inducdo de
metal ofioneinas (proteinas que fem
como uma de suas fungdes a esfoca-
gem de materiais com regulacdo do
metabolismo de cobre e zinco)'2.

Pelo fato de ndo existir fratamen-
to curativo, estes fadrmacos terdo de
ser tomados durante foda a vida
do paciente e um transplante de f-
gado pode ser necessario. Mas a
penicilamina é a droga de escolha
no momento para o trafamento da
sindrome de Wilson'".

O tratamento é mais efefivo quan-
do a penicilamina é tomada 1 hora
antes ou 2 horas depois das refei-
¢des, pois a sua absorcdo pode
ser de apenas 50% se tomada em
conjunto com alimentos. E recor
mendada a monitorizacdo, através
do hemograma e das proteinas uri-
nérias devido aos possiveis efeitos
adversos que ocorrem em cerca de
10 a 20% dos pacientes, podendo
ser graves o suficiente para levar ao
abandono da terapéutica®.

Sabese que a doenca de Wil
son foi descrifa pela primeira vez
em 1912 como um hepatopatia
progressivo, em Ultima andlise fo-
fal degeneracdo acompanhada de
cirrose. Mais tarde, foi identificada
como condi¢do de comprometimen-
to do cobre no metabolismo, onde
a falha em excretar cobre em bile
leva ao actmulo hepdtico. '3 4.

A doenca de Wilson é conheci-
da desde 1883, quando Westphal
a denominou de pseudoesclerose
ao observar a presenca de tremo-
res e rigidez em dois pacientes.
Strimpell, em1898, a evidenciou
como doenca do figado em au-
topsia de dois pacientes portado-
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res de tremores. Em 1912, Kinnier
Wilson descreveu a forma classica
da doenca, correlacionando a sin-
fomatologia dos ganglios da base
& doenca do figado, denominan-
do-a, entdo, degeneracao lenticu-
lar progressiva'®1¢.

Outra informagdo imporfante so-
bre essa sindrome & que ela é uma
condicdo genética rara descrito ha
mais de 100 anos e os sintomas
cognitivos  presentes no  primeiro
registro dos pacientes ndo foram
estudados em profundidade por al-
gum tempo'”.

Também observa-se, por meio de
publicacdes, que os primeiros estu-
dos que avaliaram o desempenho
cognitivo e mudancas descritas na
meméria e funcdes executivas em
pacientes com sinfomas neurolé-
gicos dessa sindrome, e também
levantaram dividas sobre se os sin-
fomas motores eram de fato respon-
savel pelo comprometimento cogniti-
vo. Pacientes apenas com sintomas
hepdticos ndo exibiram  sinfomas
cognifivos anormais'€.

J& outro estudo constatou  que
pacienfes com lesdes restritas aos
nicleos basais apresentaram alte-
racoes cognifivas em comparagao
com confroles sauddveis. Recente-
mente, fem sido observado que po-
cientes com sinfomas neurolégicos,
mas sem franstornos depressivos ou
de ansiedade, apresentaram impo-
ridade, principalmente em fungoes
executivas'??!. No entanfo, outros
autores informam que a intensidade
de alteragdes na ressonéncia mag-
nética e gravidade dos sinfomas
motores estdo relacionados a altera-
¢des cognitivas'?17: 18,

A sintomatologia polimorfa  da
doenca de Wilson observada, em
parte, em oufras patologias do Sis-
fema Nervoso Central, depende do
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grande nimero de mutagdes que
apresenfa e correlacionase com a
localizacGo das lesées decorrentes
das alteracdes metabdlicas. Os dis-
forbios  neurolégicos,  representam
a forma inicial mais frequente se-
guidos de insuficiéncia hepdtica e
alteragdes psiquidtricas?? 2°.

Sobre os aspecfos epidemiolé-
gico, a sindrome de Wilson & um
distirbio  autossémico  dominante
que foi recenfemente delineado.
Atualmente, a taxa de incidéncia é
desconhecida porque esta sindrome
ainda é uma condi¢do sub diagnos-
ficada 27.

Ela é também caracterizada por
uma aparéncia facial bem incomum
fais como: olhos fundos, ponte na-
sal, sobrancelhas largas e mediais
alargadas, queixo pontudo e l6bu-
los das orelhas erguidos. Pacientes
apresentar refardo mental e anomo-
lias congenitas mdltiplas, incluindo
doenca de Hirschsprung (HD), car-
diopatias congénitas, e anomalias
urogenitais?!?.

Nao existe um consenso sobre os
critérios de diagnéstico clinico, mas
todos os pacientes com essa sindro-
me tém retardo mental — geralmente
grave - e uma gestalt facial carac-
feristica. A maioria dos individuos
apresenta microcefalia e epilepsia
e apresenfa um ou mais anomalias
congénitas (defeitos cardiacos, ano-
malias urogenitais e hipospadias),
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mas nenhuma dessas caracteristicas
s@o obrigatérios'?16.

Outros aspectos comumente as-
sociados incluem fala prejudicada
ou ausenfe com receptores relati-
vamente poupados linguagem e
padrées de comportamento distin-
tos, geralmente com personalida-
de feliz 1921,

A Doenca de Wilson ocorre em
todo o mundo, em todas as racas
e nacionalidades e é fransmitida
como um trago autossdémico reces
sivo e s@o enconfrados elevados in-
dices de consanguinidade entre os
genitores dos individuos afefados.
Ocorre tanto em homens quanto em
mulheres. Para que seja transmitida
hereditariamente, ambos os pais
devem ser portadores de um gene
anormal que é passado para a
crianca afetada. A doenca sé acon-
fece se a pessoa tfiver dois genes
anormais'3 1821,

Outros estudos mostram que as
manifestacdes psiquidtricas da do-
enca mais comuns sdo alteracdes
de personalidade, comportamentos
improprios, irritabilidode e depres-
sdo. Com a evolucdo da doenca
podem surgir oufros sinfomas como
impulsividade, desinibicdo, irritabi-
lidade, ansiedade, abuso de subs-
tancias, catatonia (alterné@ncia entre
periodos de passividade e elevada
agitacaol, emocionalidade e mania
(humor exaltadol)?28.

Fonte Google imagem: Aparéncia facial da paciente, com 11 anos de idade. (A) Observe as sobrancelhas largas e medialmente alargadas, as ponte, columela proeminente e (8)

orelhas baixas e baixas, e lbulos da orelha virados para cima.
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caso °

J& em relagdo ao diagnéstico da
sindrome, esse, baseia-se em ma-
nifestacdes clinicas (sinfomas hepd-
ficos, neuroldgicos, psiquidtricos),
na presenca de anéis de Kayser-
Fleischer e festes bioquimicos.
Os tratamentos para a sindrome
de Wilson surgiram nos anos 50,
quando até entdo era considerada
fatal. Hoje a doenca pode levar
a incapacidades graves e & mor-
te desde que ndo diagnosticada
e fratada corretamente. Todos os
fratamentos sao sistémicos e atuam
limitando o actmulo de cobre no
organismo 41920,

Portanto, o objetivo principal des-
te estudo foi realizar um relato de
caso de um paciente com sindrome
de Wilson atendido na fundagdo
de medicina tropical Dr. Heitor Viei-
ra Dourado.

MATERIAIS E METODOS

O presente estudo foi do tipo rela-
fo de caso, refrospectivo, descritivo.
Em relacdo a coleta de dados, a
pesquisa foi realizada com Informao-
cdes existentes no banco de dados
do prontudrio elefrénico  (i-doctor)
da FMT/HVD. A inferpretagdo e
discuss@o foi realizada pelo méto-
do da estatistica descritiva, onde os
dados foram dispostos em tabela
utilizando os programas  software
Excel®. A partir daf os dados foram
analisados & luz da literatura perti-
nenfe ao assunfo

Foram uteis para o esfudo varié-
veis confendo informacdes sobre
perfil social, perfil patoldgico e cli-
nico. Né&o foram elegiveis para o
estudo informagdes que diz respeifo
a oufra patologia, mesmo que seja
do paciente investigado.

A pesquisa tfeve inicio apds a
aprovacdo pelo Comité de Etica
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em Pesquisa (CEP FMT/HVD), de
acordo com a resolucdo 466/12
do Ministério da Saude/CEP.

Para maior protec@o do sujeito da
pesquisa, o questiondrio teve como
identificador, apenas um nimero.

O hospital onde aconteceu o es-
tudo é uma instituicGo universitdrio,
tercidrio, referéncia em doencas in-
fectocontagiosas, no Amazonas.

Esta pesquisa apresentou riscos
minimos, pois o estudo foi baseado
em coleta de dados secunddrios.
Mas para que houvesse garantia
de seguridode da imagem do parti-
cipante, as informagdes foram con-
servadas em local francado.

RESULTADOS E DISCUSSAO

Deu entrada paciente C.A.PS,
52 anos, casado, pai de dois filhos,
portador da doenga de Wilson em
acompanhamento  hd 21
Duas irmés também sdo portadoras
da doenca de Wilson (uma faleceu
e a outfra estabilizou a doenca). Pai
diabético (falecido por causas que
a familia desconhece).

No dia 02 de maio, s 06:45h,
deu entrada na Fundacdo de Medi-
cina Tropical Dr. Heitor Vieira Dou-

anaos.

rado, acompanhado do sobrinho,
com quadro de agitagdo motora,
grave, com historia de broco as-
piracdo na residéncia. Realizado
procedimentos de emergencia pela
enfermagem (oxigenoterapia, eleva-
¢do da cabeceira). Realizado pro-
cedimentos medicos de emergencia
(tubo orofraqueal), paciente hemo-
dinamicamente instavel, em uso de
noraadrenalina.

Ao exame fisico extremidades
com lesdes de decibito em pés,
pavilhdes auriculares,  troncatéri-
cas e sacral, edema de membros
inferiores e superiores (maior no
MMSS esquerdo), boa perfusao,
panturrilhas  livres.  Somatoscopia:
emagrecido, ndo  contfactuante,
hidratado, eupneico, acianotico,
anictérico, afebril, edema de mem-
bros inferioresMMIl e membros
superioress MMSS.  Cabeca e
pescoco: sem alteracdes. Neurold-
gico: glasgow 5, pupilas fotorrea-
gentes. Abdome: semidistendido,
com ruidos hidro aéreos, timpénico
& percuss@o, sem dor & palpacdo
superficial e profunda, sem viscero-
megalias ou massas.

Dia 05 de Maio: Apresentando

boa evolucdo ao tratamento clinico

Quadro 01: Caracteristicas do perfil social do paciente em estudo

Capital do estado

Mora com mais tres pessoas (esposa e 2 filhos)

Procedéncia

Orientacdo sexual

Grupo Familiar

Casa propria de alvenaria saneamento basico

Ocupacao

Fonte: dados do estudo
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instituido, recebendo alta hospital
apos completar fratamento com an-
fibiotico para pneumonia. Recebe
alta hospitalar com indicacdo de
confinuidade do acompanhamento
pelo Programa Melhor em Casa e
uso de medicamentos para sua do-
enca de base.

Dia 14 de maio: paciente trazi-
do pelo SAMU acompanhado pelo
sobrinho que refere que hd ¢ dias
evoluindo com hipotermia (33°c),
associado a desconforto  respira-
torio, cianose de extremidades de
MMl e MMSS. Ha 3 dias, iniciou
quadro diarreico liquida, sem san-
gue ou muco, porém de odor fétido,
e distensdo abdominal, nega febre.
Foi transferido para a UTI para cui-
dados intensivos.

Dia 15 de maio: paciente gravis-
simo, sob ventilacdo mecdnica, ins-
tavel hemodinamicamente em uso
de noradrenalina, apresentou po-
rada cardiorespiratéria tendo como
causa insuficiéncia respiratéria agu-
da, por pneumonia aspirativa, indo
a 6bito as 05:00 horas.

Perce-se com os resultados des-
critos no quadro O1 que o perfil
social do paciente em quest@o
ndo difere muito do perfil dos ou-

Sim

Aposentado por invalidez
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fros pacientes portadores de do-
encas tropicais. Observa-se, na
ultima variavel desse demostrativo
que, mesmo o SUS tendo, acada
ano, melhorado a forma de distri-
buir a assistencia farm,aceutica,
esse paciente sendo portador de
uma doenca rara, ainda tem difi-
culdade de acesso ao tratamento.

O tratamento da doenca de Wil-
son consiste na administracdo de
quelantes do cobre que permitem
um aumento da sua excrecdo (D- pe-
nicilamina ou frientina), e/ou sais de
zinco (sulfato ou acefato) que atuam
diminuindo a sua absorcdo, e numa
diefa pobre em cobre, reduzindo a
sua ingestdo (evicgdo de alimentos
como o chocolate, figado, avelas,
marisco). Os doentes tratados com
D-penicilamina devem ser suplemen-
fados em vitamina B6, dado que o
quelante ¢ um anti-metabolito desta
vitamina 22,

Os resultados informados no qua-
dro O1 mostra a postura da equipe
de enfermagem no decorrer da in-
fernagdo do paciente. Um cuidado
de exceléncia. Vale ressaltar que o
cuidado prestado a pacientes criti-
cos porfadores de doencas crénico-

-degenerativas raras é o mesmo em
qualquer outro paciente grave.

Arfigos mostram que os profis-
sionais de enfermagem ainda de-
monstram algum grau de desconhe-
cimento e apresentam dificuldades
para implementacdo de medidas
assistenciais a pacientes criticos,
contudo acreditam que o cuidado
humanizado contribui de maneira
significativa na  recuperacdo  do
paciente. Sabem fambém que o
cuidar ¢ feito com o oufro e n&o
apenas um procedimento, uma in-
tervencdo técnica, mas uma relo-
¢do de ajuda, que envolve respei-
fo, compreensdo e o uso do foque
de forma mais efetiva'®?!.

Em meio as inovagdes tecnologi-
cas, é um desafio para o enfermeiro
e a equipe de enfermagem associar
cuidado humanizado e fecnologia.
A unidade de terapia intensiva (UTI)
caracterizase pela tecnologia de
ponta, possuindo um arsenal de
equipamentos do qual oferece su-
porfe e monitorizagdo consfante aos
pacientes em estado critico 1019,

levando em consideracéo a
evolucdo silenciosa da doenca e
a escassez de sinais clinicos até
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fases muito avancadas da mes-
ma, pode justificar-se a realizagdo
de um doseamento de transami-
nases a fodas as criancas, pelos
10 anos de idade, altura em que
alguns autores recomendam o ras-
freio universal das dislipidemias.
Os custos associados a um do-
seamento de fransaminases serdo
previsivelmente  baixos quando
comparados com os custos do
diagnéstico e tratamento da DW
em estadios mais avancados 2.

CONCLUSAO

Sabese que a doenca de Wil
son (DW) ndo é uma doenca in-
fectocontagiosas é uma doenca
metabélica rara de transmissdo au-
tossdmica recessiva, caracterizada
por uma alteragdo no transporte do
cobre a nivel hepdtico. Percebeu-
-se fambém com este estudo que
fal patologia leva o paciente a
um quadro arrastado por anos e
que, quando agrava, o paciente
deve ser submetfido o cuidados
intensivos de imediato. A assistén-
cia intensiva de enfermagem exi-
ge cuidados idénticos a qualquer

Quadro 02: principais cuidados da equipe de enfermagem ao paciente com sindrome de Wilson;

Paciente dispneico

Paciente secretivo

Necessidade de dieta por sonda

Fonte: dados do estudo

Oferta de 02 continuo
Quando necessario, aspiragdo orotraqueal

Providenciado passagem de sonda nasoenterica
Necessidade de higiene corporal e oral diarias Realizado banho com o paciente no leito e higiene oral
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outro paciente salvo no caso das
complicagdes em virtude do efeito
colateral dos férmacos especificos
para essa patologia. Porfanto cabe
ao enfermeiro desprender vigilén-

1772 | Revisia Feridas « 2021; 09 (49) 1766-1772

: Souza Silva, R.K.; Souza, C.M.A.; Oliveira, D.G.; Santos, R.A.; Sales, B.C.; Azevedo, A.P;

cia constante para que ao menor
sinal de gravidode haja suporte
a vida em tempo hdébil. Percebeu-
-se com esfe estudo de caso que,
por se fratar de uma doenga rara,

ainda ha um longo caminho a ser
seguido no que diz respeito ao
diagnéstico precoce da doenga e
as orientagdes para os cuidados
na residéncia. W




