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Resumo: IntroduÃ§Ã£o: A displasia tanatofÃ³rica (DT) Ã© uma displasia Ã³ssea letal caracterizada por 
tÃ³rax estreito, hipodesenvolvimento pulmonar, membros inferiores e superiores extremamente 
diminuÃ­dos, quantidade excessiva de pele em dobras, costelas encurtadas, macrocefalia, 
rebaixamento de ponte nasal e hipotonia. Os achados radiolÃ³gicos sÃ£o especÃ­ficos: costelas 
curtas e achatadas anteriormente, corpos vertebrais hipoplÃ¡sicos, bacia pequena, curta e 
achatada, os ossos longos sÃ£o curtos, encurvados e relativamente alargados, fÃªmur com 
formato caracterÃ­stico de â€œtelefoneâ€•. Ã‰ uma doenÃ§a de carÃ¡ter autossÃ´mico 
dominante causada por mutaÃ§Ãµes de novo no gene FGFR, a maioria dos casos Ã© de 
ocorrÃªncia esporÃ¡dica. Objetivos: Relatar um caso de displasia tanatofÃ³rica letal no perÃ­odo 
neonatal. MÃ©todos: AnÃ¡lise do prontuÃ¡rio mÃ©dico, evoluÃ§Ã£o diÃ¡ria na UTI neonatal, 
exames complementares e revisÃ£o de literatura. Resultados: Relatamos o caso de um recÃ©m 
nascido do sexo masculino internado na UTI neonatal com quadro clÃ­nico de insuficiÃªncia 
respiratÃ³ria e sepse. Apresenta ao exame fÃ­sico macrocefalia relativa, com desproporÃ§Ã£o 
cefalo-corpÃ³rea e baixa estatura desproporcionada, fronte proeminente, nariz em sela, columela 
curta, fendas palpebrais de inclinaÃ§Ã£o superior, orelhas sem dismorfias, baixo implantadas, 
hipotonia, encurtamento rizomÃ©lico grave dos membros, tÃ³rax estreito, prega Ãºnica palmar 
associada a braquidactilia e dedos fusiformes, sem polidactilia. Ã€ avaliaÃ§Ã£o radiogrÃ¡fica 
nota-se encurtamento importante de caixa torÃ¡cica, platibasia, sem alargamento fisiolÃ³gico da 
coluna lombar, fÃªmures encurvados e irregulares com regiÃ£o meta-epifisÃ¡ria e episifiÃ¡ria 
globulares em aspecto de â€œgancho de telefoneâ€•. O diagnÃ³stico de DT foi confirmado por 
meio do exame fÃ­sico e evidÃªncias radiolÃ³gicas. A crianÃ§a apresentou desconforto 
respiratÃ³rio progressivo, associado a quadro de sepse, vindo a falecer com 2 meses de vida. 
ConclusÃ£o: A DT Ã© uma causa rara de insuficiÃªncia respiratÃ³ria e a mais comum 
condrodisplasia letal no perÃ­odo neonatal. O diagnÃ³stico Ã© baseado no exame fÃ­sico e 
estudos radiolÃ³gicos, e pode ser confirmado com estudos genÃ©ticos moleculares do FGFR3. 
Vale lembrar a importÃ¢ncia da avaliaÃ§Ã£o radiolÃ³gica em displasias esquelÃ©ticas, 
principalmente as letais, sendo a principal medida propedÃªutica para o diagnÃ³stico. A 
condiÃ§Ã£o Ã© letal no primeiro ano de vida, usualmente no perÃ­odo neonatal, 
principalmente decorrente de insuficiÃªncia respiratÃ³ria, atribuÃ­da a caixa torÃ¡cica estreita e 
hipodesenvolvimento pulmonar.
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