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DISPLASIA TANATOFÓRICA: RELATO DE CASO
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RESUMO
A Displasia Tanatofórica (DT) é rara e ocorre em aproximadamente um em cada 33,330 

a 47,620 nascidos vivos.1 A DT é uma doença condroplásica esquelética caracterizada por 
membros superiores e inferiores extremamente diminuídos e quantidade excessiva de pele 
em dobras de pernas e braços, entre outras características. A sobrevida nesses pacientes é 
rara após o período neonatal. Neste trabalho, relatamos o caso de uma criança de dois anos 
e sete meses com displasia tanatofórica.
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ABSTRACT
Thanatophoric Dysplasia is rare occurring in approximately one out of 33,330 to 

47,620 live births.1 Thanatophoric dysplasia is a skeletal disease characterized by extremely 
small superior and inferior limbs and excessive skin on leg and arm curves, amongst other 
characteristics. Survival of these patients is rare after the neonatal period. In this study, we 
report a case of thanatophoric dysplasia in a child two years and seven months old.
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Introdução

A Displasia tanatofórica (DT) é uma 
doença esquelética com alta taxa de 
mortalidade no período neonatal.1,2 A DT é 
causada mutações de novo no gene FGFR.3,4

A mutação gênica se expressa nos 
indivíduos por meio de anomalias do tipo 
hipodesenvolvimento pulmonar, tórax 
estreito, membros superiores e inferiores 
extremamente diminuídos, quantidade 
excessiva de pele em dobras de pernas e 
braços, costelas encurtadas, macrocefalia, 
fontanela anterior alargada, rebaixamento 
de ponte nasal e hipotonia.5,6,7

Raros casos acima de um ano têm sido 
descritos. Mcdonald et. al. descreveram dois 
casos de crianças acima de três anos em 1989. 
Ambas necessitaram de suporte ventilatório 
a partir dos primeiros dois meses de vida. 
Há um caso de criança do sexo masculino 
descrito com sobrevida até os 17 anos, 
também com suporte ventilatório precoce.9 
A maioria dos pacientes nascidos vivos evolui 
para um quadro clínico de insuficiência 
respiratória e morte nas primeiras horas de 
vida. Relatamos o caso de uma criança de 
dois anos e meio, que sobreviveu ao primeiro 
ano e meio de vida sem assistência médica 
intensiva.

Relato do caso

RN, sexo feminino, nascida com 39 
semanas, mãe primípara, parto cesariano, 
peso 2,825 kg, 35 cm comprimento, PC = 39 
cm. Gestação com presença de oligodrâmnio, 
com ultrassom de 28 semanas, apresentando 
acondroplasia.

No exame pós-natal o paciente 
apresentava macrocrania, fontanela anterior 
aumentada, testa larga e proeminente, 
espaçamento aumentado entre os olhos, 
olhos levemente proptóticos, ponte nasal 
rebaixada, face achatada, tórax estreito, 

proporção toraco-abdominal em forma 
de sino, abaulamento abdominal, membros 
superiores e inferiores curtos, quantidade 
excessiva de pele em dobras de pernas e braços.

Os exames radiológicos evidenciaram 
macrocrania em forma de trevo (Figura 3), 
membros superiores curtos com ossos longos, 
largos e encurvados, arcos costais curtos, 
coluna espinhal com platispondilia (corpos 
vertebrais achatados), pélvis pequena, ossos 
femorais em forma de telefone. A TC de crânio 
não apresentou sinais de hidrocefalia, EEG sem 
anormalidades.

O RN chorou ao nascer, porém evoluiu 
com insufi ciência respiratória nas primeiras 
horas de vida, necessitando de ventilação 
motora assistida. A paciente permaneceu três 
meses em cuidados intensivos apresentando 
melhora do quadro respiratório, progredindo 
para respiração em ar ambiente. Permaneceu 
internada por mais um mês em ar ambiente 
recebendo alta com melhora clínica. Dos quatro 
meses até um ano e meio de idade a paciente não 
apresentou internações ou intercorrências. Além 
disso, também não apresentou hidrocefalia, 
patologias renais, convulsões ou necessidade de 
suporte ventilatório.

Após a realização de estudos genéticos 
moleculares, foi confi rmada a mutação no gene 
FGFR3 e o diagnóstico de displasia tanatofórica.

Discussão

O diagnóstico da displasia tanatofórica é 
baseado no exame físico e estudos radiológicos, 
e pode ser confi rmado com estudos genéticos 
moleculares do FGFR3.1,2,9 A DT é uma doença 
autossômica dominante causada por mutações 
de novo no gene FGFR3,3 responsável pela 
codifi cação da proteína receptora do fator de 
crescimento fi broblástico 3, que atua como 
contrarregulador do crescimento endocondral 
do osso na condrogênese e ontogênese.4 O gene 
FGFR3 tem sua localização no lócus cromossomal 
4p16.3.5 Mutações de novo ocorrem em famílias 
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sem história prévia de mutações similares. A 
maioria dos indivíduos portadores da doença 
não sobrevive até a idade adulta, minimizando 
os riscos de recorrência.

Existem duas formas de displasia 
tanatofórica: tipo I e tipo II. O tipo 1 tem a 
presença de ossos da coxa curvados e curtos 
(micromelia) e algumas variações raras 
apresentando crânio em forma de trevo. O tipo 
II é caracterizado por ossos da coxa estreitos e 
anormalidades cranianas em formato de trevo 
que variam de moderada a severa.9,10

No caso deste estudo, a paciente 
apresentou DT tipo I, com características 
de fêmur em formato de “telefone”, o mais 
frequente dos tipos de displasia tanatofórica 
(Figura 2). O diagnóstico sugestivo de 
acondroplasia foi feito no período neonatal 
por ultrassom, e o diagnóstico de Displasia 
Tanatofórica especifi cado no período pós-
natal por meio do exame físico e evidências 
radiológicas.

Os achados radiográfi cos na DT evidenciam 
encurtamento rizomélico dos ossos longos, 
achatamento de vértebras (platispondilia) e 
forâmen magno pequeno. Alguns pacientes 
apresentam compressão do tronco encefálico, 
malformações do lobo temporal, hidrocefalia e 
hipoplasia do tronco encefálico.7,11 Pacientes com 
DT também podem apresentar anormalidades 
cardíacas como ductus arterioso patente e 
defeito do septo atrial, anormalidades renais, 
síndromes convulsivas e hipotonia.9

A criança do nosso estudo não apresentou 
crises convulsivas, hidrocefalia, malformações 
renais ou cardíacas e, ao contrário da maioria 
dos pacientes, teve ótima evolução pós-natal, 
enfatizando que no primeiro ano de vida não 
necessitou assistência respiratória.

A paciente evoluiu com insufi ciência 
respiratória apenas com um ano e seis 
meses de vida em decorrência de uma 
pneumonia aspirativa. Pacientes com DT têm 
hipodesenvolvimento pulmonar e estreitamento 
de costelas, o que impede adequada expansão e 
recuperação pulmonar. Até o presente momento 

a criança permanece em cuidados intensivos e 
com o auxílio de ventilação motora.
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