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Introducéo: A microssomia hemifacial (HFM) € a assimetria facial isolada mais frequentemente
encontrada, apresentando na maioria dos casos defeito genético esporadico. Contudo, ha relatos
raros onde o padrdo de heranca € autossdbmico dominante (AD), sendo risco estimado de
recorréncia para parentes em primeiro grau de um afetado de 3. Descri¢do do caso: Paciente do
sexo masculino, 3 anos, com histéria de restri¢do do fluxo e restri¢cdo do crescimento intrauterino
com oligodramnio na gestacdo, nascido prematuro com 34 semanas e 3 dias e pequeno para idade
gestacional, com perimetro cefdlico de 29,5 cm, necessitou de internacdo em UTI neonatal por
evoluir com Sindrome do Desconforto Respiratério, Hipoglicemia neonatal, Emissdes
Otoacusticas aterado e Hemorragia Periintraventricular grau |. Encaminhado ao geneticista por
suspeita de sindrome genética devido a micrognatia. Ao exame fisico, notou-se micrognatismo,
hipertelorismo ocular, presenca de epicanto, fronte alta, orelha esquerda de implantacéo baixa e
rodada posteriormente, apresentando como diagnéstico, de acordo com a classificaggo OMENS
(indicando “O” - deformidades 6rbito-palpebrais, “M” - mandibulares, “E” - auriculares, “N” -
alteragdes do nervo facial e “S’ - partes moles), a HFM. Na investigacdo familiar, a partir do
fenGtipo dos parentes e da construcdo do heredograma, permitiu-se evidenciar que o pai e a avo
paterna apresentam diagnostico de HFM semelhante ao paciente, caracterizando o caso, portanto,
como um defeito genético de padréo de heranca AD. Diante disso, 0s pais receberam orientagcdo
sobre a raridade desse acontecimento, e foi realizado aconselhamento genético. Discussdo: O
padréo AD, apesar de raro na HFM, requer enfoque, pois denota acometimento de todas as
geractes da familia, sendo importante para familia conhecimento sobre o evento. Conclusdo: Na
HFM de padrédo AD, é notdrio que a investigacao familiar detalhada, o diagndstico precoce e
aconselhamento genético interferem positivamente no plangiamento da vida da familia, sendo,
entdo, imprescindivel aintervencdo pelo geneticista.
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