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Resumo: Introducdo: A Fenilcetondria (PKU) é provocada por um defeito na enzima Fenilalanina
Hidroxilase (PAH). A Escafocefalia € um tipo de craniossinostose, decorrente do fechamento
precoce da sutura sagital. Descrigdo do caso: G.M.F.S, 2 anos e 6 meses , aos 5 dias de vida
realizou triagem neonatal, constatando uma PKU- dosagem de 16,8. Foi realizado um exame
confirmatdrio, que foi obtido o resultado de 19,55. Com isso, realizou-se orientagdes nutricionais
e prescricdo de formula infantil livre de fenilalanina(FAIF). Nas consultas de puericultura, aos 8
meses de idade, foi observado uma queda do percentil do perimetro cefdlico. Desta forma,
iniciou-se investigagdo com Ultrassonografia Transfontanela, Radiografia de Cranio, ambas sem
alteragbes. A Tomografia de Cranio 3D evidenciou aumento do didmetro antero-posterior do
cranio, fusdo Gssea parcial da sutura sagital, sutura metdpica e fontanela anterior fechadas.
Portanto,foi diagnosticada Escafocefalia e indicada Neurocirurgia de urgéncia. Discussdo: A
PKU é um erro inato do metabolismo, de caracteristica autossdmica recessiva, devido ao mal
funcionamento da PAH, a Fenilalanina ndo é convertida em Tirosina que € imprescindivel para a
producdo de neurotransmissores. O Teste do Pezinho é um exame de triagem, por isso 0 seu
resultado positivo precisa de uma confirmagdo. O tratamento € feito com dieta restritiva de
Fenilalanina e em lactentes associa-se a FAIF. A Escafocefaia (EC) é a mais frequente dentre as
craniossinostoses, geralmente nd0 estd associada com sindromes. E caracterizada pelo
fechamento precoce da sutura sagital e aumento do comprimento do crénio e redugdo da largura.
O tratamento cirdrgico tem como objetivo principal corrigir e evitar a deformidade craniofacial
prevenindo distarbios cognitivos futuros. O presente trabalho relata a associagdo entre as duas
afeccdes. Conclusdo: A PKU tem bom prognéstico se detectada e tratada precocemente, ndo gera
repercussoes clinicas. Na EC as criangas precisam ser operadas para que ndo haa prejuizo
cognitivo futuro.
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