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Nome:
SINTOMAS E SINAIS | PONTOS
Anel de Kayser-Fleisher (exame por lampada de fenda)
Presente 2
Ausente 0
Sintomas neuropsiquiatricos sugestivos (ou ressonancia magnética cerebral tipica)
Presente 2
Ausente 0
Anemia hemolitica - teste de Coombs negativo
Presente 1
Ausente 0
EXAMES LABORATORIAIS
Cobre urinario (na auséncia de hepatite aguda)
Normal (3-40 mcg/24h) 0
1-2x 0 LSN 1
Mais de 2x LSN* 2
Normal, mas mais de 5x LSN ap06s estimulo com 2 x 0,5 g de D-penicilamina. 2
Cobre hepético quantitativo
Normal (20-50 mcg/q) -1
Até 5x LSN* 1
Mais de 5x LSN* 2
Rodanina positiva nos hepatécitos (quando o cobre quantitativo ndo estiver disponivel)
Ausente 0
Presente 1
Ceruloplasmina sérica (por nefelometria)
Normal (acima de 20 mg/dL) 0
10-20 mg/dL 1
Abaixo de 10 mg/dL 2
ANALISE DE MUTACOES
Doenca causada por muta¢fes em ambos 0S Cromossomos. 4
Doenca causada por mutagdo em um cromossomo. 1
Nenhuma mutacdo detectada causadora de doenca. 0
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