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Resumo: INTRODUCAO: A fenilcetondria (PKU) é uma doenca metabdlica autossdmica recessiva rara,
resultante da deficiéncia de fenilalanina hidroxilase. Quando n&o tratada, pode levar a retardo
mental. A esclerodermia é uma doenca rara do tecido conjuntivo caracterizada pelo espessamento
e endurecimento (esclerose) da pele. Nas formas sistémicas hd acometimento de 6rgdos internos.
Casos de PKU e esclerodermia sdo relativamente incomuns e a etiologia dessa relacéo ainda é
desconhecida. RELATO DE CASO: DMM, feminino, 11 anos, com diagnéstico de PKU ao
Teste do Pezinho, iniciou controle dietético orientado pela geneticista, evoluindo com
desenvolvimento neuropsicomotor adequado e niveis oscilantes de fenilalaninemia, seguidos de
gjustes na dieta. Aos trés anos de idade surgiram placas hipercrémicas nos membros sugestivas
de esclerodermia tipo morféia, confirmada pela biopsia. Recebeu tratamento tépico, com boa
evolugdo. Aos 10 anos de idade surgiram novas placas hipercromicas nos membros inferiores,
com diminuicdo da elasticidade cutanea e rapida progressdéo em extensdo. Realizada nova
bidpsia, compativel com esclerodermia. Tratada com corticdide sistémico e metotrexato, com
resposta insatisfatoria. Suspeitou-se de transgress@o a dieta, confirmada em nova abordagem
multidisciplinar. DISCUSSAO: Em 1966 Drummond et a relataram um caso de PKU associada
a sindrome esclerodermarlike. Os resultados sugeriram gue a deficiéncia de triptofano somada a
altas concentractes de fenilalanina fossem as responsaveis pela associacdo. Desde entéo surgiram
trés relatos de pacientes apresentando as duas doencgas. em todos, a restricdo de fenilalanina da
dieta coincidiu com a melhora das manifestagdes dermatol égicas. No ano de 2006, Al Mayouf et
a publicaram um caso corroborando essa relagdo, embora salientando que em aguns casos a
terapia medicamentosa pudesse ser necessaria. Desde entdo ha poucos relatos semelhantes na
literatura. CONCLUSAO: O controle nutricional da fenilalanina tem mostrado regressio das
lesdes esclerodérmicas, confirmando arelagdo entre a PKU e a esclerodermia.
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