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Resumo: INTRODUCAOQ: Displasia Tanatoférica (DT) é uma condrodisplasia congénita com repercussdes
Osseas e neuroldgicas graves, potencialmente diagnosticada durante a gestagdo. A doenca é
comumente letal e a maioria dos pacientes sf0 natimortos ou sobrevivem poucas horas.
DESCRICAO DO CASO: Recém-nato, masculino, 36 semanas de idade gestacional. M&e com
28 anos de idade, G3C2. No exame pré-natal, foram encontradas as seguintes alteracOes
ecogréficas com 29 semanas. polidrédmnio e 0ssos longos abaixo do percentil 1. O indice de
Apgar foi 2, 5 e 7. Constatou-se adequado estado nutricional para idade gestacional: 40 cm de
comprimento crénio-podal, 2970g de peso, com perimetro cefdlico de 38 cm. Havia diguncéo
completa de fontanela com aspecto caracteristico de cranio em “folha de trevo”. Havia hipotrofia
e hipoplasia de torax (perimetro: 31 cm). Os membros eram curtos. Mée ndo quis redlizar estudo
genético. As medidas de reanimacdo foram readlizadas. Paciente evoluiu para Obito por
insuficiéncia respiratoria com 54 horas de vida. DISCUSSAO: A DT apresenta incidéncia
varidvel na populagdo: 1/35.000 a 1/50.000. Caracteriza-se por uma forma de nanismo
autossdmica dominante, resultante de mutagdes no gene do receptor 3 do fator de crescimento
para fibroblasto (FGFR3). Os recém nascidos com DT apresentam membros curtos e encurvados,
0ss0s longos com achatamento metafisario, corpos vertebrais de atura diminuida e achatados,
térax contraido, pelve de tamanho reduzido, perimetro cefalico aumentado com proeminéncia
frontal e depressdo nasal. S80 reconhecidos dois tipos dessa patologia: 0 tipo | apresenta
curvatura femural e corpos vertebrais achatados, no tipo Il (caso descrito), observa-se fémur
retilineo, corpos vertebrais mais altos, com ou sem cranio em folha de trevo. CONCLUSAO: A
identificacdo dessa entidade é importante pois ela € potenciamente diagnosticada durante a
gestacdo — se realizado ultrassonografia obstétrica —, visto que as ateracOes verificadas na
ultrassonografia do paciente relatado preveniram complicagdes obstétricas e prepararam a familia
paratal desfecho.
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