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Resumo: Introducdo: a associacdo de Sindrome de Klinefelter e acondroplasia é rara. Existem somente
cinco casos relatados previamente, sendo a associagdo com displasia tanatoférica ainda menos
frequente. Objetivos. relatar caso de paciente com displasia tanatoférica e Sindrome de
Klinefelter, bem como seu mango e revisdo da literatura. Métodos. relato de caso e revisdo
bibliogréfica. Resultados. Filho Unico de casal ndo consanguineo, pais com 25 anos, com atura
normal e sem histéria de doencas genéticas na familia. Realizou ecografia obstétrica com idade
gestacional (IG) 23+5 com cranio em aspecto de folha de trevo, térax curto e em sino,
micromelia acentuada com encurvamento e encurtamento de 0ssos longos. Realizou teste pré-
natal ndo invasivo: aneuploidia detectada em cromossomo sexual, compativel com Sindrome de
Klinefelter. Realizada ecografia obstétrica com |G 27+1 com polidrémnio, cabeca em formato de
trevo e grave encurtamento de todos os 0ssos longos. Realizada avaliagdo genética com os pais,
com hipétese diagndstica de displasia tanatoférica. Gestante apresentou Bartolinite,
desencadeando trabalho de parto com IG 27+3. RN nasceu sem respiragcdo espontanea, foi
reanimado, sendo necessaria entubacdo traqueal e encaminhado para UTI Neonatal com altos
parémetros de ventilagdo. RN masculino, 1G 27+3 semanas, peso de nascimento 1010g.
Perimetro cefdlico: 27,5cm, Comprimento: 29 cm, Perimetro toracico: 18 cm. Apgar 2/3/4.
Presenca de facies sindrémica, torax curto e estreito, membros curtos (especialmente segmento
proximal). Radiografia de térax com displasia esquel ética caracterizada por acentuada reducdo da
cavidade toracica, platispondilia e fémures em telefone, caracterizando displasia tanatoforica.
Avadliado pela genética: definida a hipotese de nanismo tanatoférico. Progndstico reservado
devido tamanho do térax e complicacOes respiratOrias decorrentes da hipoplasia pulmonar.
Solicitado caridtipo: 47 XXY - Sindrome de Klinefelter. Realizada reunido multidisciplinar,
incluindo bioética e familia e instituidos cuidados paliativos. Obito com sete dias de vida
Conclusdo: o0 acompanhamento especializado desde o pré-natal nos casos de Sindrome de
Klinefelter e displasia tanatoférica é fundamental para seu o manejo, garantindo a instituicdo de
cuidados adequados e suporte familiar. Conclusdo: o acompanhamento especializado desde o pré-
natal nos casos de Sindrome de Klinefelter e displasia tanatoférica é fundamental para seu o
manejo, garantindo ainstitui¢éo de cuidados adequados e suporte familiar.
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