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A Sindrome de Menkes é uma afecgado neurodegenerativa, herdada de modo recessivo, ligado ao sexo. Os sintomas séo
atribuidos a uma deficiéncia secundaria de cobre. Surgem nos primeiros meses de vida e, por volta do final do primeiro
ano, o paciente esta cronicamente em estado vegetativo. O objetivo dos autores é relatar um caso de paciente com
alteragbes clinicas de surgimento precoce e alteragdes neuropatoldgicas ndo habituais. Lactente avaliado primeiramente
no segundo més de vida, com histdria de crises convulsivas. Iniciado tratamento clinico com fenobarbital e associacdo
posterior de outras drogas antiepilépticas, por dificuldade no controle das crises. EEG com padrao hipsarritmico. Ao
exame, destacava-se a presencga de cabelos e sobrancelhas esparsos, pouco pigmentados, friaveis e endurecidos. Pele
clara, contrastando com coloracdo parda dos pais.Ecografia cerebral mostrava areas cisticas intra-ventriculares localizadas
nos cornos anteriores dos ventriculos laterais e algumas areas hiperecogénicas nos talamos. Ressonancia magnética:
Leucodistrofia difusa. Analise microscépica do cabelo: visualizagdo do aspecto “pili torti’( enrolamento) e tricorrexe nodosa
(fragmentag&o). Em geral, o inicio da-se nos primeiros meses de vida, sendo proeminente o quadro convulsivo, que pode
ser a primeira manifestagéo da doenca. Pode cursar com atraso no desenvolvimento, hipotermia, hipotonia, atrofia dptica,
e ataxia cerebelar. No periodo neonatal os cabelos costumam ser de aparéncia normal, embora alguns ja possam
apresentar alteragdes. O padrao radiolégico na TC e RNM pode mostrar atrofia cerebral e areas focais de necrose e atrofia
cerebelar. No caso exposto, o paciente ja apresentava crises convulsivas e alteragdes fenotipicas sugestivas de doenga de
Menkes desde o periodo neonatal. Os achados radioldgicos (RNM) ndo eram os habitualmente encontrados; porém, o
exame fisico, a dosagem de baixas concentragdes de cobre e ceruloplasmina no sangue e o exame microscépico dos
cabelos embasavam o diagnéstico. Ressaltamos a importancia da suspeicdo clinica em lactentes com alteragcdes
neurolégicas diversas, associado a alteragdes fenotipicas do tipo hipopigmentagdo da pele e alteragdes de cor e espessura

dos cabelos.



