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Resumo: IntroduÃ§Ã£o: A Displasia TanatofÃ³rica ocorre devido a mudanÃ§as no gene FGFR3, sendo a 
heranÃ§a autossÃ´mica dominante. Apresenta incidÃªncia entre 1:33 mil a 1:50 mil nascidos 
vivos, nÃ£o havendo predomÃ­nio por sexo. As caracterÃ­sticas incluem a macrocefalia, 
dismorfismos faciais, membros extremamente curtos e tÃ³rax estreito com pulmÃµes 
subdesenvolvidos. A maior parte dos nascidos vivos vem a Ã³bito precocemente devido Ã  
insuficiÃªncia respiratÃ³ria. DescriÃ§Ã£o do caso: RN do sexo feminino, terceira gestaÃ§Ã£o 
de uma paciente de 29 anos, cujas ultrassonografias do prÃ©-natal evidenciaram rizomelia, 
hipoplasia torÃ¡cica, displasia musculoesquelÃ©tica e polidrÃ¢mnio, apontando para a 
hipÃ³tese diagnÃ³stica de Displasia TanatofÃ³rica. Realizado parto cesÃ¡reo, recÃ©m-nascido a 
termo, pequeno para a idade gestacional, Apgar dois e seis, e caracterÃ­sticas morfolÃ³gicas de 
nanismo, baixa implantaÃ§Ã£o de orelha e pescoÃ§o curto. Apresentou hipoglicemia e 
permaneceu na UTI neonatal com ventilaÃ§Ã£o mecÃ¢nica, indo a Ã³bito com nove dias de 
vida. ComentÃ¡rios: O diagnÃ³stico intra-Ãºtero permite uma conduta perinatal mais adequada e 
possibilita a indicaÃ§Ã£o de apoio psicolÃ³gico para os pais ainda durante a gestaÃ§Ã£o, uma 
vez que a mortalidade Ã© alta.
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