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Resumo: Introducdo: A Displasia tanatoforica (DT) € uma forma autossdbmica dominante de nanismo
gquase sempre letal. Classifica-se em: tipo |, caracterizado por micromelia (encurtamento dos
membros em relagdo ao corpo) com fémures encurvados e, incomumente, a presenca de
deformidade de cranio em trevo de gravidade variavel; tipo Il caracterizado por micromelia com
fémures retos e presenca uniforme da deformidade de cranio em trevo variando de moderada a
grave. Relato de Caso: Gestante de 29 anos, gestacéo a termo, admitida no Hospital Universitéario
de Taubaté (HUT). O diagnéstico fetal de DT tipo 1 foi feito por ultrassonografia. RN masculino
apresentou a0 nascer sinais de malformagfes Gsseas. crénio com assimetria, achatamento a
direita, hipertelorismo ocular, micrognatia, assimetria da implantacdo de orelhas, torax em
quilha, hipotonia muscular, membros curtos e encurvados, abaulamento em maéolo medial
bilateral e evolucdo nas primeiras horas de vida para insuficiéncia respiratoria, intubacéo
orotraqueal e ventilacdo assistida por 2 meses. Discussdo: O diagnéstico de DT pode ser
realizado por ultrassonografia fetal, pelo exame fisico e confirmado por estudo genético. A DT é
considerada doenca genética autossdomica dominante por mutagtes no gene FGFR3, sendo que a
maioria dos portadores ndo sobrevivem até o periodo neonatal. Sua classificagdo em tipo 1 e tipo
2 se diferenciam pelas caracteristicas na estrutura 0ssea. Neste estudo o paciente M.B.A.L.,
apresentava ultrassonografia fetal e exame fisico compativeis com a doenca. A crianca
permaneceu em oxigenioterapia por tempo prolongado no periodo neonatal, evoluiu com
estabilidade do quadro pulmonar, apresentando episodios esporadicos de pneumonia até o
momento atual. Atualmente a crianga esta com 6 anos e faz seguimento no ambulatério de
Pneumopediatria do HUT. Conclusdo: O estudo revelou crianca aos 6 anos de idade com
diagnostico de DT, que sobreviveu ao periodo neonatal onde a mortalidade é altamente frequente
por insuficiéncia respiratéria.

http://anai s.sbp.com.br/trabal hos-de-congressos-da-shp/38-congresso-brasil eiro-de-pedi atria/0592-rel ato-de-caso-di spl asi a-tanatof ori ca- ti po- 1. pdf



