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Resumo: IntroduA8A£o: A displasia tanatofA3rica (DT) A© uma displasia A3ssea letal caracterizada por
tAsrax estreito, hipodesenvolvimento pulmonar, membros inferiores e superiores extremamente
diminuA-dos, quantidade excessiva de pele em dobras, costelas encurtadas, macrocefalia,
rebaixamento de ponte nasal e hipotonia. Os achados radiol A3gicos sA£o especA-ficos: costelas
curtas e achatadas anteriormente, corpos vertebrais hipoplAjsicos, bacia pequena, curta e
achatada, os 0ssos longos SA£0 curtos, encurvados e relativamente aargados, fAmur com
formato caracterA-stico de a€odelefoned€s. A% uma doenASa de carAjter autossA mico
dominante causada por mutaA8Apes de novo no gene FGFR, a maioria dos casos A© de
ocorrAdncia esporAjdica. Objetivos; Relatar um caso de displasia tanatof A3rica letal no perA-odo
neonatal. MA©todos: AnAjlise do prontuAjrio mA®©dico, evoluA§A£o diAjriana UTI neonatal,
exames complementares e revisA£o de literatura. Resultados; Relatamos o caso de um recA@©m
nascido do sexo masculino internado na UTI neonatal com quadro clA-nico de insuficiA2ncia
respiratAdria e sepse. Apresenta ao exame fA-sico macrocefalia relativa, com desproporA8A£0
cefalo-corpAsrea e baixa estatura desproporcionada, fronte proeminente, nariz em sela, columela
curta, fendas palpebrais de inclinaA8A£0 superior, orelhas sem dismorfias, baixo implantadas,
hipotonia, encurtamento rizomA®©lico grave dos membros, tA3rax estreito, prega A°nica palmar
associada a braguidactilia e dedos fusiformes, sem polidactilia. A€ avaliaA8A£o radiogrA jfica
nota-se encurtamento importante de caixa torAjcica, platibasia, sem aargamento fisiolA3gico da
coluna lombar, fA2mures encurvados e irregulares com regiA£o meta-epifisAjria e episifiAjria
globulares em aspecto de &€ceyancho de telefoned€s. O diagnAsstico de DT foi confirmado por
meio do exame fA-sico e evidA®ncias radiolA3gicas. A crianA8a apresentou desconforto
respiratAsrio progressivo, associado a quadro de sepse, vindo a falecer com 2 meses de vida
ConclusAfo: A DT A© uma causa rara de insuficiA3ncia respiratAsria e a mais comum
condrodisplasia letal no perA-odo neonatal. O diagnAsstico A© baseado no exame fA-sico e
estudos radiol A3gicos, e pode ser confirmado com estudos genA©ticos moleculares do FGFR3.
Vae lembrar a importA¢ncia da avaliaA8A£o radiolA3gica em displasias esquelAGticas,
principamente as letais, sendo a principal medida propedAautica para o diagnAsstico. A
condiA8Afo A© letal no primeiro ano de vida, usuamente no perA-odo neonatal,
principalmente decorrente de insuficiA2ncia respiratAdria, atribuA-da a caixa torAjcica estreita e
hi podesenvol vimento pulmonar.
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