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Resumo: INTRODUGCAO A osteogénese imperfeita (Ol) € um distdrbio autossdmico dominante raro que
ocorre por uma deficiéncia na producdo de colageno, causando fragilidade 6ssea no portador.
OBJETIVOS Relatar caso de osteogénese imperfeita em recém-nascido internado em UTI
neonatal. METODOS Relato de caso e revisio de literatura. RELATO DO CASO RN de JN.O.,
nasceu de parto vaginal, pélvico, masculino, Apgar 2/7, pesou 2080 gramas, ndo chorou ao
nascer, apresentava-se bradicardico, cianético, realizado aspiracdo de vias aéreas superiores,
sendo retirada grande quantidade de sangue e apés realizado ventilagdo com pressdo positiva,
com boa resposta. Mae 21 anos, sorologias segundo trimestre ndo reagentes e ecografia obstétrica
gue visualizou malformacéo 6ssea de fémur, tibia e fibula, par@metros do polo cefdlico também
alterados (térax em sino) e polidramnia. Exame fisico inicia identificou-se baixa implantacdo
auricular, esclera azulada, palato em ogiva e encurtamento de membros, sendo transferido a UTI
Neonatal. Na chegada apresentou novo episodio de bradicardia, sendo realizado manobras de
reanimacado e iniciado ventilacdo mecanica. Pela auséncia de batimentos cardiacos, mesmo apés
compressdes cardiacas, foi realizado adrenalina, com boa resposta. Solicitado exames
laboratoriais, sem ateracfes. Raio x de térax evidenciou somente torax em sino; raio x de crénio
mostrou minima lamina Ossea e raio X de abdome, sem alteracdes. Paciente evoluiu com
bradicardia sustentada, com importantes episodios de sangramento de via aérea superior de dificil
manejo, sendo constatado 6bito com 12h de vida. CONCLUSOES A Ol possui algumas
caracteristicas clinicas, como rosto em formato triangular, esclera azulada, desvios de coluna,
encurtamento de 0ssos longos, hipoplasia pulmonar. O diagnostico precoce pode ser realizado
por ultrassonografia obstétrica a partir de 20 semanas. Ao nascer ele é clinico-radiolégico, e é
fundamental que sgja breve, pois um tratamento adequado pode melhorar seu prognéstico.
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