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Titulo: Osteogénese Imperfeita Na Infancia: Caracterizacéo De Subtipos E Desafios Diagndsticos Em

Servico De Referéncia

Autores: Introducdo: A osteogénese imperfeita (Ol) € um grupo heterogéneo de doencas genéticas do
tecido conjuntivo, caracterizadas por fragilidade 6ssea, baixa densidade mineral dsseae
predisposicao a fraturas com traumas minimos. O manejo clinico exige acompanhamento
multiprofissional, visando reduzir o risco de fraturas, otimizar o crescimento e melhorar a
gualidade de vida.Objetivos: Caracterizar clinicamente a populacéo de pacientes com
osteogénese imperfeita atendidos em um servico de referénciaterciario entre janeiro de 2010 e
agosto de 2025, classificando os diferentes subtipos e correl acionando-os com aidade média do
diagnostico.Metodologia: Estudo observacional, retrospectivo, descritivo e analitico, conduzido
em hospital pediétrico terciario. Foram incluidos pacientes com diagnostico clinico e/ou genético
de Ol em seguimento no periodo estabel ecido. Dados foram obtidos de prontuarios €l etrénicos,
contemplando: subtipo de Ol (fenotipico e/ou genotipico) e idade ao diagnéstico. Os dados foram
tabulados em planilha padronizada e submetidos a andlise estatistica descritiva.Resultados:
Foram avaliados 191 casos, dos quais 188 classificados segundo Sillence (1-1V) e trés conforme
diagnostico molecular. A distribuicdo foi: Tipo | —57 casos (29,8%), Tipo Il —2 (1,0%), Tipo I11
— 67 (35,1%), Tipo 1V —62 (32,5%), Tipo V —1 (0,5%), Tipo VI — 2 (1,0%, associados a
mutagdes no SERPINF1). Entre os gendtipos identificados, predominam mutacGes em COL1A1
e COL1A2, dém de variantesem MESD e CCDC134. A média de idade ao diagndstico variou
entre os subtipos: Tipo | —40 meses, Tipo Il —3 meses, Tipo 111 —6 meses, Tipo IV — 23 meses.
Observou-se que ostipos graves (I1 e l11) sdo diagnosticados precocemente, ainda nos primeiros
meses de vida, enquanto o Tipo IV, de gravidade intermediaria, apresenta media em torno de 2
anos. O Tipo |, maisleve, foi identificado tardiamente, proximo de 3 a4 anos, refletindo a
dificuldade diagnostica em formas menos evidentes. A distribui¢do mostra predominancia dos
Tiposlll elV (67,5%), seguidos pelo Tipo | (29,8%). Os Tipos|l, V e VI configuram-se como
raros (

Resumo: LUCAS YUKIO OTSUBO HAYASIDA (ICR - HC FMUSP), FELIPE EDUARDO CORREIA
ALVES DA SILVA (ICR - HC FMUSP), DANAE BRAGA DIAMANTE LEIDERMAN (ICR -
HC FMUSP), FLAVIA MATTKE SANTOS FERREIRA (ICR - HC FMUSP), FELIPE
MAATALANI BENINI (ICR - HC FMUSP), CAROLINA GRIAO MORBIN (ICR - HC
FMUSP), JOANA MARGARIDA ALVES MOTA (ICR - HC FMUSP), PEDRO HENRIQUE
NUNES LEITE (ICR - HC FMUSP), CARLOS EDUARDO UMEHARA JUCK (ICR - HC
FMUSP), MARIANA LENZA REZENDE (ICR - HC FMUSP), GABRIELA PORTILHO DE
CASTRO RODRIGUES DE CARVALHO (ICR - HC FMUSP), GUIDO COLARES DE
PAULA NETO (ICR - HC FMUSP), HAMILTON CABRAL MENEZES FILHO (ICR - HC
FMUSP), DURVAL DAMIANI (ICR - HC FMUSP), LOUISE COMINATO (ICR - HC FMUSP)
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