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Resumo: Variantes genéticas, causas extrínsecas e doenças maternas podem causar displasias esqueléticas. 
Estas podem estar relacionadas a algumas síndromes genéticas, dentre elas a malformação de 
Chiari tipo II (CM-II), que é caracterizada pelo deslocamento do vermis cerebelar inferior, 
tonsilas cerebelares e medula através do forame magno para o canal cervical superior, associado 
a mielomeningocele e hidrocefalia."DESCRIÇÃO DO CASO: Paciente feminino, com 
diagnóstico fetal de CM-II. Ao nascimento constatada mielomeningocele toraco-lombar, 
hidrocefalia, tórax restritivo, macronania, escoliose grave e ausência de movimentos em 
membros inferiores. Evoluiu com desconforto respiratório e intubação orotraqueal em sala de 
parto. Tomografia de tórax evidenciando malformações torácicas e vertebrais importantes e 
hipoplasia pulmonar à esquerda. "DISCUSSÃO: A CM-II é detectada no pré-natal ou ao 
nascimento. As displasias esqueléticas manifestam-se no início do desenvolvimento fetal e a 
avaliação esquelética determina quais ossos são afetados, o tipo e a gravidade das anormalidades. 
A hipoplasia pulmonar que pode ocorrer é uma anomalia causada por insultos ao broto pulmonar. 
As múltiplas mal formações demandam assistência por equipe multidisciplinar de alta 
complexidade."Trata-se de um relato de caso, por isso utilizamos os elementos sugeridos pela 
comissão para a submissão de relato de caso: Introdução, Descrição do caso, Discussão e 
Comentários finais. "COMENTÁRIOS FINAIS: A CM-II possui associação rara com as 
displasias esqueléticas, sendo importante sua identificação, assim como as anomalias do 
desenvolvimento pulmonar. O acompanhamento multidisciplinar é fundamental para avaliar as 
limitações e complicações.
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