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RESUMO

As dismorfologias esqueléticas séo defeitos estruturais compreendendo diferentes niveis de disturbios na formagdo dssea, que pode variar desde
um estado de hipomineraliza¢do, mesomelia, até alteracées mais intensas, que apresentam manifestagéo na vida intrauterina semelhantes.
Suspeita-se de displasia esquelética quando o comprimento dos ossos longos se encontra abaixo de dois desvios-padrdo do esperado para
idade gestacional e a ultrassonografia é método diagndstico de alta sensibilidade. Em concluséo, a realizagéo do exame de ultrassonografia é
importante para a detec¢éo e diagndstico precoce da hipomineralizagéo e determinar sua extensdo ainda no utero, auxiliando no prognéstico e
planejamento para tratamentos dessas criangas.

PALAVRAS-CHAVE: MINERAL OSSEO, DXA, CRESCIMENTO, PREMATURIDADE, OSTEOPENIA, HIPOMINERALIZACAO

ABSTRACT

Skeletal dysmorphologies are structural defects comprising different levels of disturbances in bone formation, which can range from a state of
hypomineralization, mesomelia, to more intense changes, which present similar manifestations in intrauterine life. Skeletal dysplasia is suspected
when the length of the long bones is below two standard deviations of the expected for gestational age and ultrasound is a diagnostic method
of high sensitivity. In conclusion the accomplishment of the ultrasound examination is important for the early detection and diagnosis of the
hypomineralization and to determine its extension still in the uterus, aiding in the prognosis and planning for treatments of these children.
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INTRODUCAO

As dismorfologias esqueléticas sao defeitos estrutu-
rais que compreendem diferentes niveis de disturbios na
formacao do tecido condro-6ssea, desde um estado de
hipomineralizagao, causando uma mesomelia, até, altera-
¢Oes mais intensas o que torna complexo o diagndstico da
patologia especifica. A incidéncia na deteccao da anorma-
lidade corresponde 1:4.000 nascimentos, sendo que 25%
sao natimortos e 30% morrem no periodo neonatal '®.

A desorganizagao que ocorre na cartilagem determina
a auséncia da arquitetura normal do 0sso, como rizome-
lia/micromelia (encurtamento dos ossos do membro ou
de todos os membros), ossos encurvados, reducao do di-
ametro do torax’.

A diminui¢ao na densidade dssea ndo € especifica de
uma doenga no tecido 6sseo fetal. Suas caracteristicas na
ultrassonografia (US) podem auxiliar no diagnostico dife-
rencial, mas, as vezes nao sendo possivel, necessitando de
imagens complementares como estudo genético e tomo-
grafia computadorizada para confirmar o diagnostico®”.

RELATO DE CASO

Gestante de 15 anos, primigesta, idade gestacional cal-
culada pela US de 25 semanas. Encaminhada ao servi-
¢o para US morfologica do 2° trimestre por suspeita de
displasia esquelética fetal. Os achados na ultrassonografia
obstétrica revelaram feto unico, vivo, genitalia externa de
aspecto masculino, pesando 970 gramas e polihidramnia.
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Ossos longos: femur abaixo do percentil 5 da idade gesta-
cional média, encurtado em relagao ao contralateral e de
dificil caracterizacao (Fig.1), hipomineralizacao dssea de
fibula ipisilateral abaixo do percentil 5 da idade gestacio-
nal (Fig 2). Nasceu de 39 semanas e 1 dia, Apgar 1/5, sem
crises convulsivas, com assimetria de membros inferiores.
Encaminhado ao servico de ortopedia para realizar RX
panoramica que evidencia hipomineraliza¢ao ossea do feé-
mur e fibula a esquerda. (Fig.3). Avaliacao com pediatra
que solicita US transfontanelar que evidenciou padroes
habituais (Fig.4). US quadril com luxagao acentuada a es-
querda. Diagnostico pds-estudos complementares foi de
hipoplasia femoral focal associada a hemimelia fibular ipi-
silateral® (Fig.5). Condicao rara e esporadica. Em 35% dos
filhos afetados sao de maes diabéticas, outros decorrem
de anormalidades transitorias, fatores de sinalizacao como
o enddcrino, sindptico, paracrino ou anacrino?.

Fémur direito Fémur esquerdo

Figura 1 - US fémur direito habitual e esquerdo encurvado e
hipomineralizado.
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Figura 2 - US fibula direita habitual e esquerda hipomineralizado.
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Fémur

Figura 4 - US com Doppler artéria cerebral media habitual.

Figura 5 - Crianca com um més de vida, mostrado a assimetria do fémur
e fibula a esquerda.
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DISCUSSAO

Suspeita-se de dismorfologia esquelética quando o com-
primento dos 0ssos longos se encontra abaixo de dois des-
vios-padrao do esperado para idade gestacional e a ultrasso-
nografia € método diagnostico de alta sensibilidade, mesmo
que sua especificidade seja baixa na deteccao de anomalias
deste sistema %3. Faz diagndstico diferencial com osteogéne-
se imperfeita, hipofosfatasia, acondrogénese>.

Além da ultrassonografia, frequentemente, sera necessa-
rio a realizacao de exames complementares para o diagnos-
tico e o estudo detalhado dessas doencas como a radiografia,
ressonancia magnética, e apos o nascimento deve incluir o
cariotipo, analise bioquimica, andlise enzimatica, avaliacao
microscopica das estruturas osteocondrais® 246,

CONCLUSAO

A US obstétrica € importante para a detec¢ao e diagnos-
tico precoce da hipomineralizacao e determinar de forma
acurada ainda no utero a extensao da dismorfologia, auxi-
liando no progndstico e planejamento para tratamentos des-
sas criangas’.
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