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RESUMO: Introdução: A Doença de Wilson é uma desordem genética rara que resulta na 
acumulação excessiva de cobre no organismo, afetando diversos sistemas, especialmente o 
fígado e o sistema nervoso central. O diagnóstico precoce é crucial, pois a progressão da 
doença pode levar a complicações severas, incluindo hepatite, cirrose e manifestações 
neurológicas. A abordagem oftalmológica se destaca na identificação de anéis de Kayser-
Fleischer, um dos principais sinais clínicos. O manejo da Doença de Wilson envolve uma 
combinação de terapias medicamentosas e intervenções dietéticas, visando controlar os 
níveis de cobre e prevenir a progressão da doença. Objetivo: Explorar os aspectos 
relacionados ao diagnóstico, tratamento e abordagem oftalmológica da Doença de Wilson, 
com foco nas intervenções mais eficazes e nas novas diretrizes emergentes nos últimos anos. 
Metodologia: Utilizou-se o checklist PRISMA para a condução da revisão sistemática. As 
bases de dados pesquisadas incluíram PubMed, Scielo e Web of Science, com um enfoque 
em artigos publicados na última década. Os cinco descritores utilizados foram “Doença de 
Wilson”, “cobre”, “diagnóstico”, “tratamento” e “abordagem oftalmológica”. Os critérios 
de inclusão abrangeram estudos clínicos revisados por pares, artigos focando na Doença de 
Wilson em humanos e publicações que apresentaram dados sobre a abordagem 
oftalmológica. Os critérios de exclusão eliminaram revisões não sistemáticas, artigos em 
idiomas diferentes do português e inglês, além de estudos que não abordaram o tratamento 
da doença. Resultados: Os resultados indicaram que o diagnóstico precoce da Doença de 
Wilson, por meio de exames clínicos e laboratoriais, é vital. A terapia medicamentosa, com 
agentes quelantes como a penicilamina, mostrou-se eficaz na redução dos níveis de cobre. 
Além disso, a abordagem oftalmológica revelou-se essencial na detecção de sinais clínicos, 
como os anéis de Kayser-Fleischer, que ajudam a confirmar o diagnóstico e monitorar a 
progressão da doença. Conclusão: A Doença de Wilson requer uma abordagem 
multidisciplinar, integrando diagnósticos precoces, tratamentos adequados e vigilância 
oftalmológica. A literatura recente reforçou a importância do manejo contínuo e do 
acompanhamento rigoroso para prevenir complicações severas, destacando a relevância das 
intervenções terapêuticas em diversos níveis de cuidado. 

Palavras-chave: Doença de Wilson Cobre. Diagnóstico Tratamento e Abordagem 
oftalmológica.  
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INTRODUÇÃO 

A Doença de Wilson é uma condição genética rara que resulta na acumulação 

excessiva de cobre no organismo, levando a sérias consequências para a saúde. A detecção 

precoce dessa doença é essencial, pois a progressão não tratada pode causar danos 

significativos ao fígado, ao cérebro e a outros órgãos. Os métodos de diagnóstico incluem 

uma combinação de avaliações clínicas e laboratoriais. Exames como a dosagem de cobre no 

soro, a análise de urina e a presença de anéis de Kayser-Fleischer nos olhos são fundamentais 

para confirmar a doença. A identificação de sinais clínicos precoces, especialmente em 

populações em risco, permite intervenções mais eficazes e melhora o prognóstico. 

O tratamento medicamentoso é uma abordagem central no manejo da Doença de 

Wilson. O uso de agentes quelantes, como a penicilamina, desempenha um papel vital na 

redução dos níveis de cobre no corpo. Esses medicamentos funcionam ao se ligar ao cobre, 

facilitando sua excreção pelo organismo, geralmente através da urina. Além disso, a terapia 

pode incluir o uso de outros fármacos que ajudam a estabilizar os níveis de cobre e prevenir 

a toxicidade. A combinação de diagnóstico precoce e tratamento adequado é crucial para 

controlar a doença, permitindo que os pacientes levem uma vida mais saudável e reduzindo 

o risco de complicações severas. 

A abordagem oftalmológica é um componente crucial na avaliação da Doença de 

Wilson, pois a presença de anéis de Kayser-Fleischer nos olhos pode ser um indicador 

significativo da acumulação de cobre. Esses anéis, que aparecem na córnea, são evidências 

visíveis que ajudam no diagnóstico e no acompanhamento da doença. Além disso, os 

oftalmologistas podem observar outras manifestações oculares, contribuindo para uma 

compreensão mais ampla das implicações da condição. 

A implementação de intervenções dietéticas também é uma estratégia importante no 

manejo da Doença de Wilson. A adoção de uma dieta com restrição ao cobre auxilia no 

controle da ingestão desse mineral e complementa os tratamentos medicamentosos. 

Alimentos ricos em cobre, como frutos do mar, nozes e chocolates, devem ser evitados para 

minimizar a sobrecarga do metal no organismo. Essa abordagem nutricional, aliada ao 

tratamento farmacológico, pode melhorar a eficácia do controle dos níveis de cobre e 

proporcionar um prognóstico mais favorável para os pacientes. 
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Um gerenciamento eficaz da Doença de Wilson exige um acompanhamento 

multidisciplinar, que envolve profissionais de diversas especialidades. Médicos 

hepatologistas, neurologistas e oftalmologistas trabalham em conjunto para oferecer um 

tratamento integral, monitorando não apenas os níveis de cobre, mas também as possíveis 

complicações neurológicas e o impacto ocular da doença. Essa colaboração permite um 

cuidado mais abrangente, ajudando a otimizar a qualidade de vida dos pacientes e a prevenir 

complicações graves que podem resultar da progressão não controlada da condição. 

OBJETIVO 

O objetivo desta revisão sistemática de literatura é explorar de maneira abrangente 

os aspectos relacionados ao diagnóstico, tratamento e abordagem oftalmológica da Doença 

de Wilson. A análise busca reunir e sintetizar evidências recentes sobre os métodos 

diagnósticos mais eficazes, as intervenções terapêuticas disponíveis e a importância da 

avaliação oftalmológica no manejo da doença. Além disso, a revisão procura identificar as 

melhores práticas e diretrizes emergentes, contribuindo para uma melhor compreensão da 

condição e promovendo um cuidado mais eficaz e integrado para os pacientes afetados. 

METODOLOGIA 

A metodologia empregada para a realização da revisão sistemática de literatura 

seguiu rigorosamente o protocolo do checklist PRISMA, garantindo a transparência e a 

qualidade na seleção dos estudos. As bases de dados utilizadas foram PubMed, Scielo e Web 

of Science, que forneceram um amplo espectro de artigos relevantes sobre a Doença de 

Wilson. Foram utilizados cinco descritores para a busca: "Doença de Wilson", "cobre", 

"diagnóstico", "tratamento" e "abordagem oftalmológica". Essas palavras-chave 

possibilitaram uma filtragem eficaz dos dados, resultando em uma coleção diversificada de 

publicações. 

Os critérios de inclusão definidos para a seleção dos estudos foram rigorosos. A 

pesquisa considerou apenas artigos revisados por pares, garantindo a qualidade e a validade 

científica das informações. Foram incluídos apenas estudos que abordaram especificamente 

a Doença de Wilson em humanos, excluindo pesquisas que focaram em modelos animais ou 

não humanos. A pesquisa também contemplou publicações que discutiram aspectos 

relacionados ao diagnóstico, tratamento e acompanhamento oftalmológico da doença, 
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assegurando a relevância do conteúdo. Apenas artigos publicados nos últimos dez anos 

foram considerados, permitindo a inclusão de informações recentes e atualizadas. Além 

disso, foram aceitas publicações em português e inglês, ampliando o alcance da revisão. 

Os critérios de exclusão foram igualmente definidos para manter a qualidade da 

revisão. Foram eliminados estudos que não apresentaram dados empíricos ou análises 

quantitativas, como opiniões ou relatos de casos isolados. Artigos que não abordaram 

diretamente a Doença de Wilson, mas discutiram condições relacionadas ou similares, 

foram excluídos. Publicações que não estavam disponíveis na íntegra também foram 

desconsideradas, uma vez que a falta de acesso completo prejudicaria a avaliação crítica. 

Além disso, foram excluídos trabalhos que não incluíam informações relevantes sobre os 

tratamentos ou a abordagem oftalmológica da doença. Por fim, artigos publicados em 

idiomas diferentes do português e inglês foram afastados da seleção, restringindo a análise 

às literaturas mais acessíveis ao público-alvo da revisão. 

RESULTADOS 

O diagnóstico precoce da Doença de Wilson é fundamental para evitar o 

desenvolvimento de complicações severas que podem comprometer a qualidade de vida dos 

pacientes. A identificação da doença em estágios iniciais permite a implementação imediata 

de intervenções terapêuticas, o que pode resultar em melhor prognóstico. Os métodos 

diagnósticos envolvem uma combinação de avaliações clínicas e laboratoriais. Exames como 

a dosagem de cobre no soro e a análise de urina para a excreção de cobre são essenciais para 

confirmar a presença da condição. Além disso, a observação clínica de sinais, como a 

presença dos anéis de Kayser-Fleischer, contribui significativamente para o processo 

diagnóstico. 

A realização de testes genéticos também se mostra útil, especialmente em famílias 

com histórico da doença. Esses testes identificam mutações no gene ATP7B, que está 

associado à Doença de Wilson. A avaliação clínica deve incluir uma anamnese detalhada, 

onde os sintomas neurológicos e psiquiátricos são frequentemente abordados, visto que esses 

sintomas podem ser os primeiros a se manifestar. Portanto, um diagnóstico cuidadoso e 

abrangente é imprescindível para iniciar o tratamento adequado e, consequentemente, evitar 

o avanço da doença. 
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Os exames laboratoriais desempenham um papel crucial na detecção de níveis 

elevados de cobre no organismo, que caracterizam a Doença de Wilson. A análise do cobre 

no soro é frequentemente utilizada, mas é a medição da excreção de cobre na urina de 24 

horas que fornece uma visão mais clara da carga de cobre acumulada. Pacientes com a doença 

geralmente apresentam uma excreção urinária de cobre significativamente elevada, o que 

indica que o organismo não consegue metabolizar adequadamente esse mineral. Além disso, 

a avaliação da função hepática por meio de testes enzimáticos é igualmente relevante, pois 

o fígado é um dos órgãos mais afetados pela sobrecarga de cobre. 

Ademais, a biópsia hepática pode ser considerada em casos em que os diagnósticos 

laboratoriais não são conclusivos. Este procedimento permite a análise direta do conteúdo 

de cobre no fígado, oferecendo informações valiosas sobre a gravidade da doença e seu 

estágio. A integração de diferentes métodos diagnósticos proporciona uma abordagem mais 

robusta e confiável, garantindo que os pacientes recebam o tratamento necessário de maneira 

oportuna. Essa combinação de exames laboratoriais e avaliações clínicas é fundamental para 

uma gestão eficaz da Doença de Wilson e para a melhoria da saúde dos indivíduos afetados. 

A identificação dos anéis de Kayser-Fleischer é um componente crítico na avaliação 

da Doença de Wilson, pois esses depósitos de cobre na córnea são indicadores visuais 

significativos da condição. A presença desses anéis pode ser observada durante um exame 

oftalmológico, e sua cor variando entre verde e dourado serve como um sinal clínico 

importante que ajuda na confirmação do diagnóstico. Essa manifestação ocular geralmente 

ocorre em pacientes com acúmulo significativo de cobre no organismo, sendo mais comum 

em estágios avançados da doença. Portanto, a detecção desses anéis não apenas auxilia no 

diagnóstico, mas também indica a gravidade da sobrecarga de cobre. 

Adicionalmente, a avaliação oftalmológica vai além da simples identificação dos 

anéis de Kayser-Fleischer. Outros sinais e sintomas oculares podem surgir, incluindo 

alterações na visão e desconforto ocular. O acompanhamento regular com oftalmologistas 

é, assim, vital para monitorar a saúde ocular dos pacientes e detectar precocemente quaisquer 

complicações que possam surgir. Dessa forma, a abordagem oftalmológica se torna um 

aspecto essencial do manejo integral da Doença de Wilson, contribuindo para a melhoria da 

qualidade de vida dos afetados. 

O tratamento medicamentoso para a Doença de Wilson envolve principalmente o 

uso de agentes quelantes, que são fundamentais para a redução dos níveis de cobre no 
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organismo. A penicilamina é um dos medicamentos mais amplamente utilizados e age 

ligando-se ao cobre, facilitando sua excreção através da urina. Esse tratamento é geralmente 

iniciado assim que o diagnóstico é confirmado, com o objetivo de evitar a progressão da 

doença e suas complicações associadas. Além disso, a penicilamina também pode ajudar na 

redução dos níveis de cobre nos órgãos, especialmente no fígado, que é o mais afetado pela 

sobrecarga. 

Além da penicilamina, outros fármacos, como o trientina e o ácido zince, também 

são utilizados no tratamento. O ácido zince, por exemplo, atua inibindo a absorção intestinal 

de cobre, sendo uma alternativa eficaz para pacientes que não toleram a penicilamina ou que 

apresentam efeitos colaterais significativos. O acompanhamento regular dos níveis de cobre 

e da função hepática é essencial durante o tratamento, permitindo ajustes nas doses e a 

avaliação da eficácia das intervenções. Assim, o manejo medicamentoso, em combinação 

com uma abordagem multidisciplinar, é fundamental para o controle da Doença de Wilson 

e para a manutenção da saúde dos pacientes a longo prazo. 

A adoção de intervenções dietéticas é uma estratégia fundamental no manejo da 

Doença de Wilson, pois visa controlar a ingestão de cobre e, consequentemente, reduzir a 

carga acumulada no organismo. A dieta desempenha um papel crucial, uma vez que 

alimentos ricos em cobre, como frutos do mar, nozes, chocolates e vísceras, devem ser 

evitados para minimizar o risco de sobrecarga. Profissionais de saúde, incluindo 

nutricionistas, frequentemente elaboram planos alimentares individualizados, levando em 

consideração as necessidades nutricionais dos pacientes e a necessidade de evitar alimentos 

que possam exacerbar a condição. Essa abordagem preventiva complementa os tratamentos 

medicamentosos, proporcionando uma estratégia abrangente para a gestão da doença. 

Além da restrição de alimentos ricos em cobre, é importante que os pacientes recebam 

orientações sobre alternativas alimentares saudáveis. A inclusão de alimentos que são 

naturalmente baixos em cobre, como muitos vegetais, frutas e grãos, deve ser incentivada. 

A educação nutricional se torna, portanto, um aspecto vital no acompanhamento dos 

pacientes, ajudando-os a compreender a importância da dieta no controle da Doença de 

Wilson. O suporte contínuo e as revisões regulares do plano alimentar garantem que os 

pacientes possam manter hábitos alimentares adequados ao longo do tratamento. Assim, a 

combinação de intervenções dietéticas e acompanhamento médico regular se revela uma 
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estratégia eficaz para controlar a progressão da doença e melhorar a qualidade de vida dos 

indivíduos afetados. 

O monitoramento contínuo dos níveis de cobre no organismo é um aspecto essencial 

no manejo da Doença de Wilson. A análise regular dos níveis de cobre no soro e a excreção 

urinária de cobre são cruciais para avaliar a eficácia do tratamento e ajustar as intervenções 

conforme necessário. Essa vigilância permite que os profissionais de saúde identifiquem 

rapidamente quaisquer flutuações nos níveis de cobre, o que pode indicar a necessidade de 

ajustes na terapia medicamentosa ou na dieta. Com essa abordagem, o risco de complicações 

associadas à doença é significativamente reduzido, garantindo que os pacientes mantenham 

uma qualidade de vida adequada. 

Além disso, a monitorização frequente proporciona uma oportunidade para a 

educação contínua dos pacientes e suas famílias sobre a importância da adesão ao 

tratamento. O entendimento sobre como os níveis de cobre afetam a saúde geral e a 

necessidade de um acompanhamento regular encoraja os pacientes a se engajar ativamente 

em sua gestão de saúde. Esse envolvimento é crucial, pois promove um senso de 

responsabilidade que pode levar a melhores resultados a longo prazo. Portanto, o 

acompanhamento contínuo é uma ferramenta vital para garantir que o tratamento da 

Doença de Wilson seja eficaz e adaptado às necessidades individuais. 

A abordagem multidisciplinar no manejo da Doença de Wilson destaca a 

importância da colaboração entre diferentes especialidades médicas. Profissionais como 

hepatologistas, neurologistas, nutricionistas e oftalmologistas trabalham juntos para 

fornecer um cuidado abrangente, atendendo às diversas necessidades dos pacientes. Essa 

sinergia permite que os médicos compartilhem informações e estratégias, assegurando que 

cada aspecto da saúde do paciente seja considerado. Assim, um plano de tratamento 

integrado é desenvolvido, levando em conta as particularidades de cada indivíduo, o que 

contribui para uma gestão mais eficaz da condição. 

Além disso, essa colaboração entre diferentes áreas da saúde facilita a identificação 

precoce de complicações e a implementação de intervenções específicas. Por exemplo, o 

envolvimento de um neurologista pode ser crucial para monitorar sintomas neurológicos, 

enquanto um nutricionista pode ajudar a adaptar a dieta de acordo com as necessidades do 

paciente. O resultado é um modelo de cuidados que não apenas foca na doença em si, mas 

também na promoção da saúde geral e bem-estar dos indivíduos. Portanto, a abordagem 
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multidisciplinar se revela uma estratégia indispensável para o tratamento eficaz da Doença 

de Wilson, assegurando um cuidado holístico e adaptado às necessidades de cada paciente. 

Os efeitos neurológicos da Doença de Wilson representam um aspecto significativo 

que requer atenção cuidadosa durante o manejo da condição. Os pacientes frequentemente 

apresentam uma variedade de manifestações neurológicas, que podem incluir distúrbios 

motores, dificuldades cognitivas e alterações comportamentais. Esses sintomas surgem 

devido ao acúmulo de cobre no cérebro, afetando áreas responsáveis por funções motoras e 

emocionais. A avaliação neuropsicológica torna-se, portanto, uma ferramenta essencial para 

identificar precocemente essas alterações e estabelecer intervenções apropriadas, 

contribuindo para uma melhor qualidade de vida. 

Ademais, a intervenção precoce nos aspectos neurológicos pode reduzir o impacto a 

longo prazo da doença. A inclusão de terapias específicas, como a fisioterapia e a terapia 

ocupacional, pode ajudar os pacientes a melhorar suas habilidades motoras e cognitivas. O 

suporte psicológico também é fundamental, uma vez que os desafios emocionais e 

comportamentais podem ter um impacto significativo no bem-estar geral. Assim, uma 

abordagem abrangente que considere as dimensões neurológicas da Doença de Wilson é 

crucial para o tratamento eficaz e para o suporte integral dos pacientes. 

A importância do acompanhamento oftalmológico se destaca no contexto da Doença 

de Wilson, uma vez que as complicações oculares podem afetar a qualidade de vida dos 

pacientes. Além da presença dos anéis de Kayser-Fleischer, que são indicativos da 

acumulação de cobre, outros sinais oculares podem surgir, como cataratas e problemas na 

córnea. A realização de exames oftalmológicos regulares permite que profissionais da área 

monitorem a saúde ocular dos pacientes e identifiquem precocemente quaisquer alterações 

que possam necessitar de intervenção. Dessa forma, o cuidado oftalmológico se torna uma 

parte integral do manejo da doença, assegurando que as complicações sejam tratadas 

adequadamente. 

Além disso, a colaboração entre oftalmologistas e outros especialistas é fundamental 

para um gerenciamento holístico da Doença de Wilson. Essa interação facilita a troca de 

informações sobre o estado geral de saúde dos pacientes e possibilita uma abordagem mais 

coordenada nas intervenções necessárias. Por exemplo, quando um oftalmologista identifica 

problemas oculares, essa informação pode ser compartilhada com a equipe multidisciplinar 

para ajustar o tratamento e minimizar os impactos visuais. Assim, o acompanhamento 
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oftalmológico não apenas contribui para a saúde visual, mas também para o bem-estar geral 

dos pacientes, destacando a necessidade de uma gestão integrada e colaborativa da Doença 

de Wilson. 

As diretrizes e recomendações recentes para o manejo da Doença de Wilson refletem 

a evolução do conhecimento científico e a necessidade de uma abordagem adaptativa. As 

organizações de saúde, incluindo sociedades médicas e grupos de especialistas, têm 

trabalhado para estabelecer protocolos que abordem não apenas o diagnóstico e o tratamento, 

mas também a educação dos pacientes e a formação contínua dos profissionais de saúde. 

Essas diretrizes buscam integrar as melhores práticas baseadas em evidências, promovendo 

uma abordagem sistemática que assegura que todos os aspectos da condição sejam 

considerados, desde o tratamento farmacológico até a gestão das complicações. 

Além disso, as recomendações atuais enfatizam a importância do tratamento 

individualizado, reconhecendo que cada paciente pode apresentar um perfil clínico distinto. 

Isso significa que os planos de tratamento devem ser ajustados conforme as necessidades 

específicas de cada indivíduo, levando em conta fatores como idade, comorbidades e resposta 

ao tratamento inicial. A monitorização regular e a avaliação multidisciplinar são 

incentivadas para garantir que o manejo da doença seja eficaz e que as intervenções sejam 

implementadas de forma oportuna. Assim, o cumprimento das diretrizes não apenas 

melhora os resultados clínicos, mas também proporciona uma estrutura sólida para a 

educação e o empoderamento dos pacientes em sua jornada de tratamento. 

CONCLUSÃO 

A Doença de Wilson emergiu como uma condição de relevância significativa na 

prática clínica, uma vez que envolve a acumulação excessiva de cobre no organismo, levando 

a complicações graves, tanto hepáticas quanto neurológicas. A revisão da literatura revelou 

que o diagnóstico precoce é essencial para evitar danos permanentes e garantir intervenções 

eficazes. Estudos demonstraram que a detecção dos anéis de Kayser-Fleischer, juntamente 

com testes laboratoriais que medem os níveis de cobre no soro e na urina, representa uma 

abordagem confiável para identificar a doença em estágios iniciais. 

Os tratamentos medicamentosos, em particular o uso de agentes quelantes como a 

penicilamina, mostraram-se eficazes na redução dos níveis de cobre e na prevenção de 

complicações associadas. Além disso, a implementação de uma dieta restrita em cobre é 
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amplamente recomendada como uma estratégia complementar que contribui para o controle 

da doença. Essa combinação de intervenções não só estabilizou a condição dos pacientes, 

mas também melhorou significativamente sua qualidade de vida, como evidenciado em 

estudos longitudinais que avaliaram a saúde e o bem-estar ao longo do tempo. 

A abordagem multidisciplinar, envolvendo hepatologistas, neurologistas, 

nutricionistas e oftalmologistas, revelou-se essencial para um manejo holístico da Doença 

de Wilson. Essa colaboração permite a monitorização contínua da saúde dos pacientes, a 

identificação precoce de complicações e a personalização dos planos de tratamento, levando 

em conta a individualidade de cada caso. A interação entre diferentes especialidades também 

facilitou a implementação de diretrizes clínicas atualizadas, que foram desenvolvidas com 

base nas melhores práticas e nas evidências científicas disponíveis. 

Em suma, a Doença de Wilson exige uma abordagem integrada que combine 

diagnóstico preciso, tratamento adequado e acompanhamento constante. A literatura 

destaca que, quando esses elementos são bem implementados, os pacientes conseguem 

alcançar um prognóstico favorável, minimizando as complicações e promovendo uma vida 

mais saudável. O compromisso contínuo com a educação e a conscientização sobre essa 

condição é, portanto, crucial para garantir que mais indivíduos sejam diagnosticados 

precocemente e recebam o tratamento necessário para melhorar suas perspectivas de saúde. 
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