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Resumo: Introdugdo: A primeira descri¢éo da osteogénese imperfeita (Ol) foi em 1715 por P. Amand, mas
foi somente em 1849 que Willen Vrolik identificou a doenca pela primeira vez em recém
nascidos, quando foi nomeada de Osteogénese Imperfeita. Porém, antes disso, em 1831 Edmund
Axmann descreveu a doenga em Si mesmo e seus irmaos, relatando pela primeira vez a esclera
azulada. E uma doenca rara, potencial mente incapacitante, com incidéncia nos Estados Unidos de
1 caso para 25000 nascidos vivos, sendo que no Brasil esta estatistica € desconhecida. Trata-se de
uma doenca autossdmica dominante, devido a mutagGes em um dos dois genes que codificam a
molécula de colégeno do tipo 1. Relato do caso: Mae G2A1, pré natal sem intercorréncias, parto
cesarea, devido apresentacdo pélvica, RN sexo feminino, peso nascimento 20009, necessitou de
reanimacdo na sala de parto e intubagdo devido quadro de apnéia. Ao exame fisico: presenca de
fraturas em fémur bilateralmente e Umero a direita, arreativo, esclera azulada, ao Raio X: arcos
costais finos, paciente foi a 6bito no 13 dia de vida. Discussdo: A Ol tipo Il € a pior forma da
doenca, ocasionando normamente Obito nos primeiros dias de vida devido problemas
respiratorios, e tem carater autossdomico recessivo, ocorrendo fraturas e deformidades 0sseas intra-
uterinas. Ha trés subtipos definidos radiograficamente, sendo o |1-A letal antes do nascimento ou
no periodo neonatal. Conclusdo: O diagndstico de Ol é feito mediante a historia clinica, exame
fisico e radiografia, ndo existindo um exame especifico que confirme a doenca. A partir de 2001
o tratamento da osteogénese imperfeita foi instituido como uma politica publica de salde,
ganhando mais atencéo desde entéo.
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