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Resumo: Introdugdo: A Displasia Tanatoférica (DT) resulta de mudangas no gene FGFR3, sendo uma
heranca autossdmica dominante. Apresenta incidéncia entre 1:33 mil a 1:50 mil nascidos vivos,
sem predominio por sexo. As caracteristicas incluem a macrocefalia, dismorfismos faciais,
membros extremamente curtos e torax estreito com pulmdes subdesenvolvidos. A maior parte
dos nascidos vivos vai a 6ébito precocemente por insuficiéncia respiratoria. Descricdo do Caso:
RN do sexo feminino, terceira gestagdo de uma paciente de 29 anos, cujas ultrassonografias do
pré-natal evidenciaram rizomelia, hipoplasia torécica, displasia musculoesguelética e
polidréamnio, apontando para a hipétese diagnéstica de DT. Redizado parto ceséreo, recém-
nascido a termo, pequeno para a idade gestacional, Apgar 2 e 6, e caracteristicas morfol 6gicas de
nanismo, baixa implantacdo de orelha e pescogo curto. Apresentou hipoglicemia e permaneceu
na UTI neonatal com ventilagdo mecanica, indo a 6bito com 9 dias de vida. Discussdo: Ha dois
tipos de DT. O tipo 1 apresenta-se macrocefalia com abaulamento frontal, exoftaimia, ponte
nasal aplainada, torax estreito, abdome volumoso e protuso, membros curtos, braquidactilia e
excesso de dobras da pele em membros. Tem também micromelia. O tipo |l é caracterizado por
0ssos da coxa estreitos e cranio em trevo. No caso deste relato, a paciente apresentou DT do tipo
1, com caracteristica do fémur “telefone”’.O diagnéstico foi realizado ainda no periodo neonatal e
confirmado no periodo pés-natal por meio do exame fisico e exames radiol 6gicos. Pacientes com
DT também podem apresentar anormalidades renais, porém no caso apresentado ndo houve
alteracOes renais apos realizacdo do US de abdome. A paciente foi a ébito apds 9 dias de vida por
complicacoes da propria doenca. Conclusdes: O diagnostico intra-Utero permite uma conduta
perinatal mais adequada e possibilita a indicagdo de apoio psicol6gico para os pais ainda durante
agestacdo, umavez gue a mortalidade é alta.
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