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Resumo: INTRODUCAO: A osteogénese imperfeita (Ol) representa um grupo de doengas genéticas raras
do tecido conjuntivo. Caracteriza-se por amplo espectro clinico e manifesta-se principalmente
por fragilidade dssea e deformidades. OBJETIVO: Descrever as caracteristicas clinicas dos
pacientes pediatricos com diagnostico de Ol tratados com pamidronato em um centro de
referéncia. METODOS: estudo baseado em revisio de prontuérios e entrevista com os pacientes
e responsaveis. Foram avaliados 64 portadores de Ol tratados de janeiro/2000 a dezembro/2018.
RESULTADOS: De 84 pacientes, 20 foram excluidos por ndo responderem ao questionério. Os
64 pacientes foram classificados de acordo com a classificacdo de Sillence modificada: 21 eram
portadores de Ol tipo | (32,81), 2 do tipo Il (3,13), 18 do tipo 111 (28,13), 22 do tipo 1V (34,38) e
um paciente com Sindrome de Bruck. Eram do sexo feminino 33 (51,57), com historia familiar
de Ol 41 (26,23), nascidos de parto cesareo 41 (64,29), com escleras azuladas/acinzentadas 51
(79,37) e dentinogénese imperfeita 30 (59,32). As medianas (minimo, maximo) das idades na
primeira fratura e ao diagnostico foram 1,5 meses (min 0, méx 84) e 0,54 anos (min 0, max 10),
respectivamente. A idade de deambulacdo pela primeira vez foi 1,5 anos (min 0,91, max 9) e a
idade ao inicio do tratamento com pamidronato foi 30 meses (0,16-144). Antes do inicio da
medicacao, 66,04 dos pacientes apresentavam entre 1 e 5 fraturas Gsseas, 18,87 entre 6 e 10, 7,54
entre 11 e 20 e 7,54 mais de 20 fraturas (p0,05). Ap6s o inicio do tratamento, 15,69 dos pacientes
ndo apresentaram fraturas, 37,25 sofreram entre 1 e 5 fraturas, 9,80 entre 6 € 10, 13,73 entre 11 e
20 e 23,53 mais de 20 fraturas. Quanto a dor, 54,55 dos pacientes relataram dor leve antes do
inicio do pamidronato, 27,27 dor moderada e 18,18 dor intensa. Apds o inicio da medicacéo,
79,25 dos pacientes relataram dor leve, 20,75 dor moderada e nenhum referiu dor intensa (p0,05).
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