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Introdugao / Descricao do Caso

A craniossinostose primaria causa deformidade craniana presente ao nascimento. Pode ser isolada ou, menos
frequentemente, sindromica.

Recém-nascido, sexo masculino, filho de casal saudavel, ndo-consanguineo, sem histéria familiar relevante. Periodo pré-
natal sem intercorréncias, exceto suspeita de holoprosencefalia semilobar as 34 semanas nao confirmada na RMN-CE fetal
(braquicefalia, hipertelorismo e estruturas cerebrais normais). Parto distécico-ventosa as 39semanas+1dia, IA 9/10/10,
somatometria AlG e rastreios neonatais sem alteragoes.

Ao nascimento com hipertelorismo, pavilhdes auriculares de implantacédo baixa e rodados posteriormente, hipoplasia
maxilar, braqui/turricefalia, pescoco curto e redundéncia de pele na regido cervical posterior.

Realizou ecografia transfontanelar (dilatacdo ventricular), RX cranio (craniossinostose das lambdadides, coronais e sagital) e
colheita para painel de genes de craniossinostose. Alta em D3 de vida orientado para consulta de Oftalmologia,
Cardiologia Pediatrica, Neonatologia e Genética. Em D7 diagnosticada coartacdo da aorta com apresentacdo de choque
cardiogénico e cirurgia em D11. Em D25 diagnéstico molecular de Sindrome de Crouzon.

Comentarios / Conclusoes

A Sindrome de Crouzon (#123500) é causa de craniossinostose sindromica. As ecografias pré-natais e o exame fisico ndo
fizeram suspeitar da coartagdo da aorta e, na literatura, a ocorréncia da mesma nesta sindrome é rara.

A avaliacdo inicial das craniossinostoses primérias deve incluir a investigacdo exaustiva de outras malformagdes néo
evidentes ao exame fisico. A célere investigacdo genética é fundamental para diferenciar formas sindrémicas com plano

de seguimento dirigido e aconselhamento genético especifico.
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