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Resumo: Introducdo: A microssomia hemifacia (HFM) € uma deformidade congénita que se apresenta
como uma malformacdo facial caraterizada por deformidades assimétricas do rosto, que sdo
geralmente unilaterais, em que a maioria dos casos é esporadica, havendo, entretanto, casos
familiares raros que exibem heranca autossomica dominante. Descri¢cdo do caso: JL, masculino, 3
anos, encaminhado ao ambulatério de genética apresentando orelhas displasicas bilateralmente,
havendo na direita pseudo-chanfradura em hélice e apéndice pds-auricular, e sendo a esquerda
micrética, em abano e de implantacdo baixa, em que se notou duas pequenas vesiculas.
Observaram-se também fendas pal pebrais obliquas assimétricas, prega palmar Unica a direitae de
transicdo a esquerda e fosseta em regido posterior dos ombros, bilateramente. Somavam-se a
estas alteracGes morfol 6gicas uma hipertonia apendicular severa, sobretudo dos bracos, alteracéo
no Desenvolvimento Neuropsicomotor (DNPM), com atraso na fala, e movimento estigmatizador
da cabeca. N&o havia registro de condi¢cdes pré-natais, nem historia familiar positiva para casos
similares, apesar da méae apresentar discreta assimetria de face. Exames complementares
evidenciaram auséncia das ondas I, |11 e V, bem como do potencial evocado auditivo de tronco
encefdlico na orelha esquerda. N&o foram encontradas alteracdes laboratoriais dignas de nota.
Discussdo: A HFM tem sua etiologia multifatorial de caréter congénito e ndo se conhece nenhum
gene responsavel pela doenca. Sabe-se que a maioria dos casos de HFM € esporadica estando
descrito um modo de transmissdo autossdmico dominante (AD) apenas em cerca de 1-3 dos
casos. O padrdo de heranca AD demanda aconselhamento genético pela caracteristica de
acometer todas as geracdes da familia. Conclusdo: A possibilidade de apresentacdo de um padréo
de heranca AD evidencia a importancia do aconselhamento genético na HFM, o qudl,
acompanhado do diagnostico precoce, promove uma melhor qualidade de vida ao paciente, em
virtude da realizagdo de um tratamento adequado desenvolvido por uma equipe multidisciplinar.
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