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CASO CLINICO

| Identificacao:

A.M.S., sexo feminino, 3 meses (DN: 08/03/25), peso: 2670g (EZ -6,69).

| HPP/HGO:

PNAR por CIUR tipo | + miomatose materna + HPV com les&es ativas;
Sorologias maternas sem alteragdes;

Parto cesdreo, IG: 37 semanas. APGAR 3/8;

Nascida em apneia, hipoténica >> 3 ciclos de VPP >> DRP >> CPAP;

PN 2480g (AlIG), Est 44cm, PC 33cm;

UTIN: VM por 3 dias e CPAP por 9 dias;

Teste do pezinho: 2 amostras sem alteragdes;

Eco: CIA OS pequeno e PCA 2,5mm, sem repercussdo | USTF: sem

alteragdes | FO: sem alteragdes | TAN: passou, com reteste em 30 dias.




CASO CLINICO

| Contexto atual:
¢ |nicio de jun/2025: realizou troca de Fl para Infatrini.

e 14/06/2025: inapeténcia, esforco evacuatdrio, alteragdo em
consisténcia de fezes e codlicas abdominais, associado a piora da
taquipneia e do esforgo respiratério em relagdo ao basal. Negados

sintfomas gripais, febre ou outros sinais e sintomas.

¢ 16/06/2025: admitida em leito de urgéncia por desconforto

respiratdrio e taquipneia.




CASO CLINICO

| Admissdo em SDC:
e Sinais vitais estaveis.
e Ausculta respiratdria sem alteragdes.
e Presenca de esforgo respiratério moderado:
o Tiragens subdiafragmdtica e intercostais e balangco de
aleta nasal intermitente.

e Exame abdominal sem alteragdes.

| Conduta em SDC:
e Monitorizagdo;

e Passagem de SNE.

*Registro autorizado pela responsavel legal



CASO CLINICO

| Propedéutica inicial:

e POCUS pulmonar (16/06/2025):

linhas A bilateralmente.

e 16/06/2025: TR de COVID-19,

VSR e Influenza negativos.

e RX térax (16/06/2025): imagens

ao lado.



CASO CLINICO

| Admissédo na enfermaria:
e Estdvel hemodinamicamente;
e Boa saturimetria em ar ambiente;
e Esforco  respiratério  moderado,  taquipneiq,
expansibilidade tordcica signiticativamente reduzida
e movimentagdo respiratéria com predomindncia de

padrdo abdominal e superticial.

*Registro autorizado pela responsdavel legal
g




HIPOTESES DIAGNOSTICAS




CASO CLINICO

| Exames complementares prévios:

 RX de antebraco e quadril (20/05/2025):

\ QETEBRAQO
@ W: 4023, L: 1796 Escala:0.0
de técnico:admin CEM - SANTA CASA

.. £ ; ‘




CASO CLINICO

| Exames complementares prévios:

e TC de térax (20/03/2025): caixa tordcica com estreitamento
anterossuperior e alongamento no eixo cranio-caudal, associada a
encurtamento e retificagdo de arcos costais bilateralmente, com
aumento de irregularidade das suas faces costocondrais; extremidades

laterais das claviculas mais altas do que o habitual.




CASO CLINICO

| Hipoteses diagnésticas levantadas:
e Distrofia Tordcica Asfixiante

e Desconforto respiratério em piora
o Contexto infeccioso descartado.
o Progressdo da doenga?

o Piora da restri¢cdo por distens&o abdominal?
e Diticuldade de ganho ponderal (EZ -6)

e |Inapeténcia + cdlicas abdominais + disquezia
o Md& adaptagdo a tormula hipercaldrica”
o APLV?




| Interconsulta com pneumologia pediatrica:

| Interconsulta com gastroenterologia pediatrica:

e Transicionar para Fl semi-elementar;

CASO CLINICO

Oximetria noturna;
Ecocardiograma;
USG abdominal e USG de rins e vias urindrias;

Fungdo renal e hepdtica.

Programado provocagdo com férmula com proteina integra antes da
alta (devido hipdtese levantada de APLV, embora relato de ser pouco

provavel).



CASO CLINICO

| Interconsulta com cardiologia pediatrica:
e Ecocardiograma (20/06/2025):
o CIA OS de 2-3 mm e pequeno “shunt” E-D;
o Insuficiéncia tricuspide leve com PSAP = 29 mmHg;
o Camaras cardiacas de tamanhos e fungdes normais (sem
repercussdo).

e Acompanhar fechamento da CIA ambulatorialmente.



CASO CLINICO

| EXAMES COMPLEMENTARES:
e USG abdominal (23/06/2025): hiperecogenicidade dos parénquimas

hepdtico e pancredtico. Distensdo de algas intestinais.

e USG de rins e vias urinarias (23/06/2025): rins de volume reduzido
para a faixa etdaria (rim D 10 cm3 / rim E 11,1 ecm3), adequado para o

peso. Forma e contorno habituais. Bexiga sem alteracdes.

e Oximetria noturna (24/06/2025): exame com tempo < 8h, SpO2 média
94 6%, FC média 151.
o Tempo de saturagdo menor que 90%: 02min52seg - 0,9%
o Tempo de saturagdo menor que 88%: 0lmin3éseg - 0,5%
o Considerado normal e indicada realizacdo de polissonografia

para descartar eventos obstrutivos durante o sono.




CASO CLINICO

e Paciente evoluiu com melhora do esforgo respiratério, retornando ao
basal e com melhora dos sintomas gastrointestinais apds inicio da Fl
semi-elementar.

e Programado teste de provocagdo oral com proteina do leite de vaca.

e Equipe de pneumologia em discussdo sobre método de ventilagdo que

beneticie a paciente em questdo.

Paciente ainda encontra-se internada no servigo.



\\\__/ DISTROFIA TORACICA

) ASFIXIANTE
(SINDROME DE JEUNE)

DISCUSSAO DO TEMA



DEFINICAO

e A distrotfia tordcica asfixiante (DTA) foi descrita incialmente por Jeune

et. al, em 1955. Por isso, também chamada de "Sindrome de Jeune".

e Doenca autossémica recessiva rara de condrodisplasia, com base

molecular ainda desconhecida.

e Diversas variantes genéticas que causam transporte intratlagelar

defeituoso foram identificadas e associadas & DTA, dentre elas: IFT80,
DYNC2HI1, TTC21B e WDRI9.

e A DTA tem acometimento multissistémico e apresenta uma ampla

variabilidade tenotipica, o que define a severidade da doenca.

ROQUE et al., 2021 ° Distrofia Tordcica Asfixiante
SCHMIDTS et al., 2015



EPIDEMIOLOGIA

Incidéncia rara: 1 caso

para cada 100.000 o
130.000 nascidos vivos

nos Estado Unidos
(SALETTI et al, 2012).

Alta mortalidade
neonatal (60% a 80%)
devido insuficiéncia
respiratdria (de VRIES
et al, 2010).

° Distrofia Tordcica Asfixiante




MANIFESTACOES CLINICAS

e Diversidade fenotipica: apresentacgdo clinica variavel.

e Caixa tordcica estreita e alongada, com condrodistrofia

generalizada: costelas e membros curtos.

e Alteragdes na caixa tordcica, pelve e membros sdo descritas como

semelhantes ds da sindrome de Ellis-van Creveld.

V4

e E uma doenga pulmonar restritiva e a insuficiéncia respiratodria

pode ocorrer devido & redugdo do volume e & imobilidade

Roque, C.F. et al. Asphyxiating thoracic dystrophy in

completa da caixa tordcica.

pediatric patient: A case report. Brazilian Journal of Health
Review, Curitiba, v.4, n.5, p. 19711-19718 sep./oct. 2021

DE VRIES et al., 2010 . . , . .
ROQUE e’reolc.], 2021 ° Distrofia Tordcica Asfixiante

ORFALIAIS et al., 1998



' MANIFESTACOES CLINICAS
Movimentacao
fisio!égica
- projudicads

ROQUE et al., 2021 ° Distrofia Tordcica Asfixiante




MANIFESTACOES CLINICAS

Veniilag?o com Taquipneia e

predominancia da hinotoniq
musculatura P

muscular

diafragmatica

ROQUE et al., 2021 ° Distrofia Tordcica Asfixiante




MANIFESTACOES CLINICAS

Fonte: Revista Brasileira de Anestesiologia, 2012.

Figura 1 - Paciente J.C.A.C. : torax estreito e abdome
em batraquio

Ortfaliais, C.S. et al. Asphyxiating thoracic dystrophy: a
report of 3 cases. Jornal de Pediatria - Vol. 74, N°4, 1998

° Distrofia Tordcica Asfixiante



MANIFESTACOES CLINICAS

de Vries J, Yntema JL, van Die CE, Crama N, Cornelissen EA, Hamel BC. Jeune syndrome: description of 13 cases and a proposal for follow-up 1 -F' 4 1 A -F' 1
protocol. Eur J Pediatr. 2010 Jan;169(1):77-88. doi: 10.1007 /s00431-009-0991-3. Epub 2009 May 10. PMID: 19430947; PMCID: PMC2776156. DIS-I-rO 1A TO racica STIXIA n-l-e




MANIFESTACOES CLINICAS

e |nsuficiéncia cardiaca por aumento da resisténcia vascular pulmonar ou

doenca miocardica primdria;

e Comprometimento hepdtico: ictericia neonatal prolongada, doenca
policistica hepdtica, hiperplasia dos ductos biliares e cirrose hepdtica

congénita;

e Comprometimento  renal:  polidria, polidipsia e  hipertensdo
(principalmente no 2° e 3° ano de vida), além de ftaléncia renal (mais

na intdncia ou na adolescéncia).

ROQUE et al., 2021

SCHMIDTS et al., 2015 ° Distrofia Tordcica Asfixiante
MORGAN et al., 2003



MANIFESTACOES CLINICAS

e AlteragBes cisticas dos ductos pancredticos causando insuficiéncia

exocrina pancreadtica;
 Md absorgdo intestinal;
e Degeneracgdo retiniana;
e Polidactilia de ambas as mdos e/ou pés;

e Anormalidades dentdrias e pélvicas.

ROQUE et al., 2021

SCHMIDTS et al., 2015 ° Distrofia Tordcica Asfixiante
MORGAN et al., 2003



DIAGNOSTICO

e Clinico (anamnese + exame fisico).

e Ao nascimento (principal achado de exame fisico &€ o perimetro
toracico significativamente menor que o perimetro cefalico).

e Exame radioldgico auxilia no diagndstico, com as possiveis
alteracoes tipicas:
o Reducéo do diametro toracico;
o Costelas horizontalizadas;
o Aumento do volume das juncdes condro-costais;

Figura 2 - Radiografia de térax mostrando reducao do didgmetro
toracico, costelas horizontalizadas, aumento do volu-
me das jungoes condro-costais e torax em sino

o TOrax em Sino;

Orfaliais, C.S. et al. Asphyxiating thoracic dystrophy: a

o ClaViCUIaS em f()rma de “gLIidé() de biCiC,Ieta”_ report of 3 cases. Jornal de Pediatria - Vol. 74, N°4, 1998

ROQUE et al., 202! 0 Distrofia Toracica Asfixiante

DE VRIES et al., 2010



DIAGNOSTICO

e QOutros achados radiograficos:
o Asas Iliacas curtas e quadradas;
o Regiao acetabular irregular e com pequenos ilios (em forma de
“tridente”), com uma projecao 6ssea medial e lateral visivel;
o Encurtamento variavel de membros;
o Falanges curtas, com ou sem polidactilia;
o Ossificacao prematura das epifises femorais.

e Ultrassonografia pre-natal pode evidenciar:
o Torax estreito, costelas hipoplasicas curtas e 0ssos tubulares curtos;

o Polidramnio e movimentos respiratorios fetails ausentes ou

Figura 3 - Radiografiade quadril e membros inferiores mos-

reduzidos. Orfaliais, C.S. et al. Asphyxiating thoracic trando pequena chanfradura cidtica e cotilos com
dystrophy: a report of 3 cases. Jornal de teto horizontal, fémures arqueados com irregula-
Pediatria - Vol. 74. N°4. 1998 ridades na metafise proximal
ROQUE et al., 202! 0 Distrofia Toracica Asfixiante

DE VRIES et al., 2010


https://emedicine.medscape.com/article/975821-overview

Prefovand C Prcbond D

Figure 1 Radiographs of probands C (left) and D (right), showing
the typical skeletal abnormalities of ATD. C was stillborn at 30/40,
and the radiograph of D is at 3 months of age. Both probands have
short horizontal ribs, narrow, “bell shaped” thoraces, mesomelic
shortening in the lower limbs, and abnormalities of the pelvis.
Medial and lateral bony projections are present on the acetabular

roof of C.

Morgan N.V., Bacchelli C., Gissen P. et. al. A locus for asphyxiating thoracic
dystrophy, ATD, maps to chromosome 15q13. J Med Genet 2003; 40:431-435

© Distrofia Toracica Asfixiante



TRATAMENTO

e Ainda nao ha tratamento definido como padréao-ouro.
e Intervencoes cirdrgicas: na intencdo de possibilitar o aumento do
volume toracico na busca pela maior expansao dos pulmoes:
o Toracoplastia dinamica (reconstrucao do esterno e da parede
toracica, ora com enxertos 0sseos) e expansao toracica lateral.
o Tentativas cirargicas de alargamento da caixa toracica tém se
apresentado, predominantemente, insatisfatorias.
e Ventilacoes:
o Nao Invasiva,
o Hiperinsuflacao periodica;
o |nvasiva.
e Nutricao adequada

ROQUE et al., 202!

DE VRES et al., 2010 €@ Distrofia Torécica Asfixiante

DO NGOC et al., 2007



PROGNOSTICO

e O prognostico e variavel.

e Casos graves: obito no periodo perinatal.

e Casos moderados: a crianca pode depender de ventilacao mecanica.
e Casos leves: diagnosticados tardiamente. Crianca pode apresentar

ventilacao adequada em repouso e melhora da capacidade
respiratoria com o passar dos anos, com maior expectativa de vida.

ROQUE et al., 202!
DE VRIES et al., 2010

MORGAN et al., 2003 0 Distrofia Toracica Asfixiante

ORFALIAIS et al., 1998



ROQUE, C. F. et al. Asphyxiating thoracic dystrophy in pediatric patient: A case report.
Brazilian Journal of Health Review, Curitiba, v. 4, n. 5, p. 19711-19718, set./out. 2021.
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