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RESUMO

A displasia tanatoférica (DT) é considerada a forma mais frequente de condrodisplasia letal, sendo uma forma de nanismo com
heranca autossémica dominante. Esse trabalho teve como objetivo relatar um caso de diagnédstico pré-natal de DT, através da
ultrassonogrdfia. Foi evidenciado um feto com membros curtos, hipoplasia pulmonar acentuada e perimetro cefalico aumentado.
A paciente evoluiu para o parto vaginal espontdneo, com nascimento de neonato do sexo masculino e escore de Apgar 4/8, sendo
necessdrias medidas de reanimagdo neonatal, ventilagdo mecéanica invasiva (VMI) e uso de surfactante. O indice de Capurro
foi de 32s6d. O recém-nascido permaneceu em VMI devido anatomia tordcica restritiva e hipoplasia pulmonar, com evolugéo
para sepse neonatal precoce e, posteriormente, sepse neonatal tardia. Atualmente, com quatro meses de vida, permanece em
assisténcia ventilatéria com pardmetros elevados e dificuldade para o desmame. O diagndstico pré-natal da DP permite a in-
dividualizagéo da conduta obstétrica e pedidtrica, com prevengdo de potenciais complicagbes na gestagdo, acompanhamento
psicolégico, manejo perinatal apropriado e aconselhamento genético.

PALAVRAS-CHAVE: Displasia tanatoforica; displasias esqueléticas; diagnéstico pré-natal;
ultrassonografia.

ABSTRACT

The thanatophoric dysplasia (TD) is considered the most frequent form of lethal chondrodysplasia, being a dwarfism with au-
tosomal dominant form of inheritance. The objective of this article is report a case of a newborn with prenatal TD diagnosis.
Ultrasound showed short limbs and pulmonary hypoplasia, without face defects. 32-year-old pregnant, had 2 pregnancies,
1 birth and 0 abortion earlier, GA: 28 weeks, went to the tertiary maternity during premature labor. The patient had vaginal
delivery, birth of male newborn with Apgar 4/8; was necessary neonatal resuscitation, invasive mechanical ventilation (IMV)
and use of surfactant. Capurro: 32s6d. The newborn kept with IMV due to the restrictive thoracic anatomy and pulmonary
hypoplasia, developed early-onset neonatal sepsis and, subsequently, late-onset neonatal sepsis. Doppler ultrasound reported
a patent foramen ovale, mild pulmonary hypertension and patent ductus arteriosus, without repercussion. Currently, with four
months of life, the newborn remains on ventilator assistance and difficulty to weaning. Prenatal diagnosis permits the individu-
alization of obstetric and pediatric behavior, prevention of complications during pregnancy, psychological support, appropriate
perinatal care and genetic counseling.
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INTRODUCAO

A displasia tanatoférica (DT) é uma condrodisplasia letal de
origem genética, ocasionando um distarbio da ossificagio endo-
condral. Trata-se de uma muta¢io do gene FGFR3 (Fibroblast

Growth Factor Receptor - 3), que esta localizado no braco curto

do cromossomo 4. A ativa¢io desse gene desempenha um papel
fundamental na placa de crescimento das cartilagens e na dife-
renciacio do desenvolvimento dsseo!™.

A DT tem uma incidéncia de 1:33 mil a 1:50 mil nascidos

vivos, sendo a mais prevalente dentre as condrodisplasias letais4.
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Entre as altera¢des clinicas comumente encontradas na DT,
destacam-se os membros curtos e encurvados; os ossos longos
com achatamento metafisario; a hipoplasia toracica e pulmonar;
a pelve de tamanho reduzido; e muitas vezes, o perimetro cefalico
aumentado, com proeminéncia frontal e depressio nasal>”.

Segundo alguns autores, a DT pode ser classificada em dois
tipos:a DT tipo I, caracterizada pelo subdesenvolvimento de todo
o esqueleto, fémur curto e encurvado e achatamento metafisirio; e
a DT tipo II,em que o fémur é mais retilineo e o cranio apresenta
a tipica descri¢io de “folha de trevo”!**.

O diagnostico no periodo pré-natal pode ser realizado pela
ultrassonografia, cuja acuracia varia de 40 a 88%7. Esse diagnos-
tico precoce possibilita um suporte psicolégico adequado e uma

conduta clinica individualizada, tanto obstétrica quanto neonatal.

RELATO DO CASO

Gestante de 32 anos, G2P1cAO0, IG: 28 semanas, deu entrada
em maternidade tercidria em trabalho de parto (TP) prematuro,
encaminhada de outro servico apds receber uma dose de be-
tametasona por via intramuscular e em uso de terbutalina por
via intravenosa. Foi mantida a inibicio do TP com terbutalina e
realizado suporte clinico e obstétrico, com auséncia de dinamica
uterina apds 12 horas de internacdo. A paciente possuia sorologias
normais, assim como os demais exames de rotina pré-natal; sem
outras altera¢des na anamnese ou no exame fisico.

A ultrassonografia evidenciou feto com medidas do didametro
bi-parietal (DBP) e diametro occipto-frontal (DOF) superiores ao
esperado para a idade gestacional, sem outras alteracdes aparentes
em face ou sistema nervoso central. Apresentava-se com encurta-
mento de ossos longos e hiperlordose de coluna lombar. O térax
fetal apresentava hipoplasia pulmonar acentuada e coragio de pro-
por¢oes aumentadas. Nao foram visibilizadas outras malformagdes
fetais; ou alteracdes no liquido amnidtico e na placenta.

Apbs dois dias, a paciente evoluiu para o parto vaginal, sem
intercorréncias; e nascimento de um neonato do sexo masculino,
com Escore de Apgar do 1° minuto = 4 e no 5° minuto = 8.
Foram necessarias medidas de reanimac¢io neonatal, ventilagio
mecanica invasiva (VMI) e uso de surfactante. O Indice de Ca-
purro foi de 32s6d.

O recém-nascido (RIN) permaneceu em VMI devido anato-
mia toricica restritiva e hipoplasia pulmonar, com evolucio para
sepse neonatal precoce e, posteriormente, sepse neonatal tardia.
Ao Ecodoppler, o RN possui forame oval pérvio, hipertensio
pulmonar leve e persisténcia do canal arterial, sem repercussio
hemodinamica.

Atualmente com quatro meses de vida, a crian¢a permanece
em assisténcia ventilatoria com parametros elevados e dificuldade
para o desmame. A paciente concordou com o relato do caso e

assinou um termo de consentimento livre e esclarecido.

DISCUSSAO
A capacitagio médica constante e o dominio de novas tec-
nologias aplicadas a ultrassonografia, como o Doppler e a ultras-

sonografia volumétrica (3D/4D), tem aumentado a acuracia do

método no rastreio e no diagnostico das malformacdes fetaisS.
Entre os fatores que influenciam a sensibilidade do exame, destaca-
-se a qualidade dos equipamentos; a experiéncia e a capacitacio
do examinador; as técnicas utilizadas; e aspectos como estatica
fetal e indice de massa corpdrea materna®.

No rastreio das malformagdes esqueléticas, o encurtamento
6sseo pode ser detectado a partir da 16" semana de gestacio,
porém a maioria dos casos ¢ diagnosticada entre 20 e 22 se-
manas®. No primeiro trimestre de gestacio também pode ser
observado o aumento na medida da translucéncia nucal e outras
alteracdes discretas, sem nenhum marcador especifico para o
diagnéstico’. Embora a ressonincia magnética'’ e a tomografia
computadorizada helicoidal'' tenham apresentado boa acuricia
na investigacio das displasias Osseas, devem seguir indicacdes
especificas e critérios rigorosos de seguranca materna e fetal.
O diagnéstico definitivo é obtido através de anilise genética
molecular, com a descri¢io de diversas muta¢des associadas
aDT?.

O ultrassonografista deve avaliar o grau do encurtamento 6sseo
e a sua proporcionalidade, assim como as relacoes biométricas, o
liquido amnidtico e a forma dos ossos longos®’. A investigacio
de fraturas, de angula¢des anormais e da densidade mineral ossea
também contribui para o diagndstico diferencial da DT. Outras
alteragdes morfoldgicas também devem ser rastreadas, com espe-
cial interesse no estudo do térax e do sistema nervoso central®'?.

O exame ultrassonografico realizado no Servigo evidenciou
torax restrito e hipoplasia pulmonar grave, quadro que foi con-
firmado apds o nascimento. Apesar do aumento do perimetro
cefdlico,nio foram encontradas alteracdes sonograficas na avaliacio
da face e do parénquima cerebral.

As técnicas recentes de investigacio fetal a partir do sangue
materno oferecem uma nova perspectiva de diagndstico preciso e
nao invasivo durante o periodo pré-natal®’. No entanto, os custos
elevados limitam o acesso a essa tecnologia e fazem do exame
ultrassonografico um instrumento fundamental para o diagnostico,
ou rastreio, de anormalidades fetais’.

A paciente do presente relato deu entrada no servico em
trabalho de parto prematuro, sem indica¢des para procedimentos
invasivos e sem disponibilidade para investigacio de DNA fetal a
partir de sangue materno. Os achados ultrassonograficos caracte-
risticos de DT foram suficientes para a programacio obstétrica e
pediatrica. Apesar da suspeita de macrocrania, nio houve limita¢io
a0 parto por via vaginal, o qual ocorreu sem intercorréncias.

No caso descrito, foi realizada a inibi¢io do trabalho de
parto prematuro e o amadurecimento pulmonar fetal, que foram
iniciados ainda em outro servico. Embora controversa, optamos
por manter a conduta descrita e monitorizar o bem estar fetal
através da ultrassonografia. Diante do diagnostico diferencial com
displasias nio letais, como osteogénese imperfeita (formas leves)
e acondroplasia heterozigdtica®, foi oferecido suporte psicoldgico
aos familiares e comunicado a pediatria, para o planejamento e
o suporte neonatal apropriado. Dessa forma, o diagnéstico pré-
-natal de DT foi fundamental para a individualizacio da conduta

e o0 manejo perinatal.
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CONSIDERACOES FINAIS Figura 4 - Ultrassonografia evidenciando a medida
PRI o do fémur fetal, [ t tado.
O diagnoéstico pré-natal da DP permite a individualizag¢io © Temur fetal, 0 qual se encontrava encurtado

da conduta obstétrica e pediatrica, com prevencio de potenciais
complicacdes na gestacdo, acompanhamento psicologico, manejo

perinatal apropriado e aconselhamento genético.

Figura 1 - Corte axial do plano cefalico fetal, com medidas do
diametro bi-parietal (DBP) e diametro occipto-frontal (DOF)
superiores ao esperado para a idade gestacional, sem outras
alteracdes aparentes.

Figura 5 - Radiografia do recém-nascido em
posicdo anteroposterior, evidenciando macrocrania,
hipoplasia toracica e encurtamento dos ossos longos.
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Figura 2 - Corte longitudinal do térax fetal,
evidenciando hipoplasia pulmonar acentuada
e propor¢des cardiacas aumentadas.

Figura 3 - Corte transversal do térax fetal,
apresentando hipoplasia pulmonar acentuada.

foras-transvaraal.
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