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Resumo: [INTRODUCAOQ] - A hemimelia é uma rara anomalia congénita caracterizada pela auséncia
parcia ou completa de um ou mais ossos dos membros. Sua etiologia multifatorial pode envolver
fatores genéticos, ambientais e metabdlicos. [OBJETIVOS] - Este relato de caso tem como
objetivo descrever a apresentagdo clinica do RN com hemimelia, bem como descrever uma
associagdo dos polimorfismos no gene MTHFR com o desenvolvimento desta condigéo
congénita em uma paciente com histéria de abortamentos de repeticdo. Além disso, serdo
abordados 0 manegjo clinico adotado neste caso e os cuidados seguintes. [METODOOLOGIA] -
Realizou-se a pesquisa ativa por meio de prontuario médico e avaliacdo clinica do paciente apds
a assinatura do Termo de Consentimento Livre e Esclarecido (TCLE) por parte da mée.
[RESULTADOQS] - Descrevemos o diagnéstico de hemimelia em um recém-nascido (RN) filho
de uma mée de 34 anos, G4P2n1clA2, com historia de abortamento com seis semanas de idade
gestaciona (1G) em 2017 e com 20 semanas em 2020. Durante a investigacéo para abortamentos
de repeticdo, identificou-se que a paciente era portadora de polimorfismos rs1801133 e
rs1801131 em heterozigose (CT e AC, respectivamente) no gene MTHFR, sendo associada a
trombofilia, aém de Diabetes Mellitus gestaciona (DMG) controlada com dietoterapia. O
diagnéstico de hemimelia foi realizado ainda intraldtero por meio de exame de ultrassom
obstétrico morfol 6gico realizado com 21 semanas e 6 dias de I1G. A agenesia de radio, ulna e méo
foram identificados no pré-natal e confirmados por exame clinico imediatamente apds o
nascimento. [CONCLUSAOQ] - Ao documentar e anaisar cuidadosamente esse caso especifico,
espera-se contribuir para o conhecimento e a compreensdo dessa rara anomalia congénita,
fornecendo informagfes valiosas para futuras investigaces e abordagens clinicas relacionadas a
hemimelia em criangas nascidas de mées portadoras de polimorfismos no gene MTHFR.
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