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Trabalhos Cientificos

Titulo: Osteogénese Imperfeita: Relato De Caso Raro

Autores: Introducéo: A Osteogénese Imperfeita (Ol) é uma doenca genética rara causada por mutaces
capazes de aterar a biossintese de colageno, e que pode causar fraturas frequentes. Descrevemos
0 caso de um paciente portador desta condi¢cdo na suaforma mais grave e que apresentou
evolucdo satisfatoria.Objetivos: Paciente nascido de 37 semanas, com peso de 22609 e
comprimento de 34cm, apresentava sinais sugestivos de displasia 0ssea tanatof orica em
ultrassonografias obstétricas. Ao nascimento, constatava-se inimeras deformidades e
encurtamento em membros superiores e inferiores, fronte proeminente, alargamento parietal,
facies triangular, desproporcgéo cranio-toracica, diguncéo total das suturas, além de esclera
azulada. Apresentou desconforto respiratério e foi encaminhado a Unidade de Terapia Intensiva
neonatal com necessidade de intubagdo orotraqueal. Exames de imagem demonstraram inimeras
fraturas em 0ssos longos e costel as, e 0ssos wormianos, onde foi suspeitado de Ol. Realizado
exame molecular, com presenca da mutacéo no gene COL1A1 e iniciado pamidronato com 20
dias de vida, e realizados novos ciclos a cada 2 meses. Atualmente estd com 1 ano e 4 meses, em
uso de tragueostomia e gastrostomia, e apresentou uma Unica fratura em fémur com 1 ano de
vida. Metodologia: Resultados. Conclusdo: A Ol é uma displasia esgquel ética hereditéaria, que
afeta 1 a cada 10000 a 20000 nascimentos, causada por mutactes em genes codificadores de
col&geno, que sdo essenciais ha constituicdo da matriz 6ssea, ou em genes envolvidos na
diferenciacéo de osteoblastos e na mineralizagdo 0ssea, sendo os mais frequenteso COL1Aleo
COL1A2. Esta doenca gera fragilidade 6ssea, com possibilidade de fraturas frequentes, mesmo
com peguenos traumas. Além das alteracles dsseas, pode comprometer diversos sistemas,
envolvendo anomalias dentarias e craniofaciais, fraqueza muscular, perda de audicdo, bem como
complicagdes respiratorias e cardiovasculares. A classificagdo de Sillence de 1979 divide a
doenca em 4 fendtipos: Ol do tipo | (forma mais branda ndo deformante), tipo 11 (formamais
grave - letal perinatal), tipo 111 (forman&o letal mais grave - progressivamente deformante), e
tipo IV (moderada-severa). Hatambém a Ol do tipo V, caracterizada por fragilidade
moderada/severa, com calcificagdo das membranas interdsseas e/ou calo hipertrofico. O paciente
descrito, em razdo da fragilidade Gssea extrema com ocorréncia de inUmeras fraturas intra Utero e
da gravidade, poderia ser classificado como Ol tipo I1. Contudo, apds 28 dias de vida, foi
reclassificado como tipo |11, umavez que sobreviveu ao periodo neonatal, no qual a Ol tipo 1l
costuma ser letal. O principal tratamento atualmente é o uso de bisfosfonatos (como o
pamidronato utilizado neste paciente), que impede a reabsorcdo 0ssea por meio dainibicdo da
funcdo dos osteoclastos, com evidéncia de reducdo significativa em risco de fraturas.
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