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Resumo: Introducdo: a osteogénese imperfeita do tipo Il € considerada a forma mais grave de osteogénese,
sendo usuamente letal. Ela é uma condi¢do etiologicamente heterogénea que se subdivide em
trés subtipos, sendo que o tipo A é uma forma autossdmica dominante causada por mutagcdes em
genes gue codificam as cadeias do colédgeno do tipo I, COL1A1 ou COL1A2. Objetivos.
descrever as caracteristicas pré- e pés-natais de um paciente com diagndstico de osteogénese
imperfeita do tipo I1A. Métodos: realizou-se a descricéo do caso, juntamente com uma revisao da
literatura. Resultados: o paciente é o primeiro filho de pais higidos e ndo consanguineos com 26
anos (mée) e 25 anos (pai). O casal havia vindo inicialmente para avaliacdo pré-natal com 21
semanas de gestacdo. O ultrassom fetal realizado neste periodo evidenciou diminuicdo da
ecogenecidade de todos os 0ssos (incluindo cranio), encurtamento importante dos 0ssos longos e
area cardiaca ocupando cerca de metade da circunferéncia toracica (que estava no P10). A
gestacdo evoluiu sem intercorréncias até as 26 semanas, quando houve obito fetal intradtero. A
crianca nasceu de parto vaginal, sendo que apresentou cabeca derradeira. A sua avaliacao através
do cariétipo do sangue de corddo mostrou apenas provavel contaminacdo por material materno
(constituicdo masculina normal). As radiografias realizadas confirmaram o diagnéstico de
osteogénese imperfeita do tipo 1IA. A avaliacdo anatomopatologica complementar foi
concordante com esta hipotese e evidenciou hidropsia fetal; cranio oblongo com protusdo frontal
e auséncia de tecido cartilaginoso e 0sseo; hipoplasia pulmonar e pneumonia intra-utering;
encurtamento e encurvamento dos membros superiores e inferiores com centros de ossificacéo
primério com auséncia de ossificagdo subperiosteal, mas com jungdo costocondral habitual e
trabéculas organizadas e vascularizadas (contudo, anormalmente pequenas). Conclusdo: a
avaliacdo radiogréfica pés-natal foi fundamental para a confirmagdo do diagndstico,
corroborando para a idéia de que a avaliacdo conjunta, através de andlises complementares, é
essencial em casos de displasia dssea. Isto possibilitou a adequada realizacdo do aconselhamento
genético da familia (neste caso, o risco de recorréncia para o casal € de cerca de 6%).
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