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Apresenta-se o caso clínico de uma lactente de 6 meses 
de idade, com antecedentes familiares irrelevantes, com 
diagnós� co pré-natal de defi ciência femoral proximal 
focal (DFPF) às 24 semanas de gestação. Foi observada 
em consulta de ortopedia infan� l aos 22 dias de vida, 
destacando-se dismetria dos membros inferiores com 
encurtamento do membro esquerdo, membro em abdu-
ção e rotação externa, fémur distal palpável e movimen-
tos a� vos man� dos. Radiologicamente confi rmou-se 
DFPF e ausência de � bula (Fig. 1). Repe� u o exame aos 
6 meses, sendo apenas visível a cabeça femoral (Fig. 2).
A DFPF é uma anomalia congénita caracterizada 
pelo desenvolvimento anormal do fémur proxi-
mal, variando da hipoplasia à agenesia.1,2 Afeta um 
em cada 52 000 nados vivos, acometendo bilate-
ralmente em 10-15% dos casos.1 Pode surgir asso-
ciada a hemimelia fi bular, em até 80% dos doentes.1 
Os fatores e� ológicos são a exposição a fármacos, o 
mau controlo de diabetes gestacional, exposição a 
radiação, isquemia focal, trauma e transmissão familiar.3

O curso natural da doença leva a discrepância progres-
siva no tamanho dos membros,3,4 consumo excessivo de 
energia durante a marcha, escoliose e dor no dorso.3

Várias classificações foram propostas, entre 
as quais a classificação de Dror Paley, uti-
lizada para orientação do tratamento.4,5 
O caso descrito parece corresponder ao de pior prog-
nós� co funcional (� po 3).5 A escolha do tratamento 
dependerá da existência de uma cabeça femoral móvel 

no acetábulo.4,5 As opções terapêu� cas podem passar 
pelo procedimento SUPERhip 2 Paley (reconstrução de 
um colo femoral), SUPERhip 3 (reconstrução do colo 
do fémur usando car� lagem do grande trocânter) ou 
alongamento do fémur seguido de osteotomia pélvica 
de suporte.4,5 Nos casos mais severos pode ser neces-
sária uma plas� a de rotação Van Nes (conversão do 
tornozelo em joelho) associada a ortoprote� zação.4

Salienta-se a importância do diagnóstico pré-
-natal, que acontece em cerca de 19% dos 
casos,3 mas que permite informar os pais e esta-
belecer precocemente um plano de atuação. 
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Figura 1. . Radiografi as da ar� culação coxofemoral esquerda (A) e dos 

membros inferiores (B), ambas realizadas aos 22 dias de vida.

Figura 2. Radiografi a da bacia (A) e dos membros inferiores (B), ambas 

realizadas aos 6 meses de vida.

O QUE ESTE CASO ENSINA

•  A defi ciência femoral proximal focal (DFPF) é uma anomalia con-
génita rara, mas com alto impacto na vida da criança. Tem um 
vasto espectro de apresentação, que pode ir desde a hipoplasia 
até à agenesia

•  Pode estar associada a outras malformações ou surgir isoladamente.

•  O tratamento vai depender do � po de DFPF, passando nos casos 
mais graves por várias intervenções cirúrgicas e até prote� zação.

•  Realça-se a importância do diagnós� co pré-natal, de modo a que 
seja discu� do o prognós� co e delineado um plano terapêu� co o 
mais precocemente possível.
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