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Resumo: A Displasia Tanatoférica (DT) € uma anomalia congénita rara cuja incidéncia é de um caso a
cada 20.000 a 50.000 nascimentos, apresentando torax estreito, macrocefalia e encurtamento dos
0Ss0S. Sua génese envolve mutacdo no fator de crescimento de fibroblastos (FGFR3), que esta
relacionado ao desenvolvimento e a manutencdo do tecido 0sseo e cerebral. Ha dois tipos de DT,
o tipo 1, o mais comum, com 0ssos do fémur curvos, corpos vertebrais planos, e o tipo 2,
caracterizado pelos ossos do fémur retos, corpos vertebrais mais altos e maior frequéncia de
craniossinostose grave (folha de trevo). Recém-nascido prematuro tardio, 34 semanas e 1 dia,
com diagnostico intrauterino de DT tipo 2, nascido de parto ces&rio, adequado para idade
gestacional, apgar 5/7/9, clampeamento imediato do corddo umbilical, peso 2.545 g,
comprimento 45,5 cm, perimetro cefdlico 38 cm. Ao exame fisico: GEG, ativo e reativo apds
manobras de Ventilacdo com Pressdo Positiva (VPP), normotérmico, cianético, com
macrocefalia, diguncdo de suturas cranianas, fontanela anterior ampla (>6¢cm), malformacoes de
face com maxilares aumentados, palato e claviculas integras, ausculta cardiaca e pulmonar sem
ateracOes, dispneico, com deformidades torécica, abdome globoso sem visceromegalias,
membros superiores e inferiores com acondroplasia e genitdia tipica feminina. Foi encaminhado
para leito de Unidade de Terapia Intensiva Neonatal, em uso de ventilacdo ndo invasiva, FiO2
40%, dispneico e com tiragem subcostal. Os laboratoriais: Hb 10,5 g/dL, Ht 31,7%, leuco
11.700/mmg3, plaquetas 316 mil/mm3, PCR < 6 mg/L, tipo sanguineo O+, VDRL (-),
toxoplasmose 1gG (-) CMV 1gG (-), rubéola 1gG (-). No ecocardiograma: Sinais indiretos de
hipertensdo pulmonar importante, cBmaras direitas dilatadas e forame ova pérvio (4,5 mm). No
terceiro dia de internacdo apresentava-se estavel, com ictericia zona Il de krammer, taquipneico
saturando 95%. No oitavo dia: intubagdo necessitando FiO2 50%. Em USG transfontanela
ectasia dos ventriculos laterais bilateramente. No décimo primeiro dia instabilidade
hemodindmica, bradicardia, pulsos fracos, ma perfusdo tecidual, palidez, e vias aéreas secretivas.
Readlizado as medidas de reanimacéo e guste de drogas vasoativas, sem sucesso, evoluiu para
Obito apos 11 dias de vida. Jiang et a (2019) relatou uma gestante de 25 anos com USG fetal de
17 semanas apresentando macrocefalia, torax estreito e membros curtos, medidas de 0ssos longos
e didmetro transverso pulmonar abaixo do percentil 5, suspeita de displasia tanatoforica. Faleceu
por insuficiéncia respiratoria aos 13 dias de vida. Assim, conclui-se que a avaliagdo
ultrassonogréfica no pré-natal € uma medida importante e Util para o diagnostico das displasias
Osseas, além de preparar os familiares em relacdo ao prognostico reservado do quadro clinico.
Vale ressatar ainda, a importancia do acompanhamento do casal no prénatal, para
aconselhamento e avaliar condigdes genéticas envolvidas em uma nova gestacéo.
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