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Resumo: Introducéo A osteogénese imperfeita (Ol) é uma doenca, na sua maioria, autossdmica dominante,
causada por nos genes que codificam o colageno tipo 1, gerando fragilidade 6ssea e osteopenia.
A incidéncia estimada de Ol é de 1 caso para cada 20.000 a 25.000 nascidos Vivos.A
apresentacdo clinica é bastante variavel, desde formas letais de fraturas intrauterinas até fraturas
gue sb ocorrerdo na adolescéncia e na vida adulta. Alguns pacientes tém comprometimento da
estatura, dentinogénese imperfeita, escleras azuis e frouxiddo ligamentar, deformidades
esguel éticas progressivas e hipoacusia. O diagnoéstico predominantemente clinico. A radiografia
de ossos longos e coluna com evidéncias de fraturas, calos 0sseos ou deformidades podem
auxiliar o diagnostico; a radiografia do cranio em perfil pode demonstrar a presenca de 0ssos
wormianos. Descricdo do caso RN, masculino, DN: 15/05/13, nascido de parto cesareo, pélvico,
apagar: 8/9, peso ao nascer: 2536g. Ao nascimento apresentou fratura de fémur direito, apos com
fratura de Umero e tibia a esquerda, sem trauma. Realizado imobilizagdo. Com 16 dias de vida
notado fratura em Umero direito.Ao exame fisico observado crénio triangular e de consisténcia
diminuida em regido occipital e parietal bilatera e esclera azulada. Solicitado exames
laboratoriais e do metabolismo célcio que vieram sem alteragdo.Evolui com boa consolidagdo de
fraturas Osseas sem deformidades. Com 1 més 10 dias apresentou fratura de mandibula
Discussdo No caso clinico relatado o paciente apresenta historia clinica e exame fisico
compativel com Ol e ainda n&o iniciado tratamento com pamidronato, que é a indicagdo pelo
Ministério de Salde, embora sem evidéncias por quanto tempo deva se manter o tratamento.
Pesquisas sd0 necessérias para avaliar se 0 uso da medicagdo aumenta a densidade mineral dssea,
se ha diminuicdo do nimero de fraturas e melhora da dor 6ssea, do crescimento e da qualidade de
vida do paciente.
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