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Resumo: IntroduA8A£o: A Displasia TanatofAdrica ocorre devido a mudanA8§as no gene FGFR3, sendo a
heranA8a autossA mica dominante. Apresenta incidA@ncia entre 1:33 mil a 1:50 mil nascidos
vivos, nAfo havendo predomA-nio por sexo. As caracterA-sticas incluem a macrocefalia,
dismorfismos faciais, membros extremamente curtos e tAdax estreito com pulmApes
subdesenvolvidos. A maior parte dos nascidos vivos vem a A3hito precocemente devido A
insuficiAancia respiratAdria. DescriASA£0 do caso: RN do sexo feminino, terceira gestaA8A£o
de uma paciente de 29 anos, cujas ultrassonografias do prA©-natal evidenciaram rizomelia,
hipoplasia torAjcica, displasia musculoesquelA©tica e polidrA¢mnio, apontando para a
hipAstese diagnA3stica de Displasia Tanatof Adrica. Realizado parto cesAjreo, recA©m-nascido a
termo, pequeno para a idade gestacional, Apgar dois e seis, e caracterA-sticas morfol A3gicas de
nanismo, baixa implantaASA£o de orelha e pescoA§o curto. Apresentou hipoglicemia e
permaneceu na UTI neonatal com ventilaASA£0 mecAcnica, indo a A%bito com nove dias de
vida. ComentAjrios: O diagnAs3stico intra-A°tero permite uma conduta perinatal mais adequada e
possibilita a indicaA8A£0 de apoio psicolA3gico para os pais ainda durante a gestaA8A£0, uma
vez que a mortalidade A© alta.
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