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Resumo: INTRODUGCAO: A osteogénese imperfeita (Ol) ocorre de 1/15.000 a 1/20.000 nascidos. O seu
padréo de heranca mais comum € o autossdmico dominante e € caracterizada por anormalidades
no colégeno tipo |, tendo uma clinica heterogénea.O diagnostico € clinico, juntamente com
exame fisico e as constatagbes radiogréficas. RELATO DE CASO: L.V.U.A, 4 anos. Foi
encaminhada a hospital terci&rio com dor no cotovelo apds queda. Mée informa que, ha uma
semana, ela caiu da propria atura e passou a referir dor e edema no local. Além disso, que a
crianca é higida, porém j& apresentou outras fraturas mesmo por peguenos traumas. Nasceu de
parto normal, a termo, com desenvolvimento adequado. Mé&e diagnosticada com OI, ndo
ocorrendo relatos semelhantes na familia. No exame fisico, paciente com bom estado geral.
Apresentava escleréticas azuladas. O diagnostico é de fratura supra-condiliana do Umero,
evidenciada apds Raio-X, em paciente acometida por osteogénese imperfeita, classificada como
tipo | de Sillence et a. DISCUSSAO: O tipo | é caracterizado por esclera azulada, osteopenia
relativamente leve, o que determina pouca frequéncia das fraturas, e surdezem cerca de 30% dos
casos. Tal tipo € a forma mais branda e prevalente da Ol, e geramente, ndo compromete a
estatura final. Ele é subclassificado em |-A e |-B dependendo da presenca de dentiogénese
imperfeita,a qual a crianca ndo apresentava, sendo classificada em [-B.O diagnostico desses
casos, geralmente, ocorre na adolescéncia ou idade adultaE recomendado o aconselhamento
genético para avaliar a recorréncia da doenca em uma futura gravidez. O tratamento deve ser
multidisciplinar e o farmacolgico, embora ndo haja cura da afeccdo, visa reduzir a fragilidade
6ssea. CONCLUSAO: O caso relatado envolve uma crianca de 4 anos com diagndstico de Ol
tipo 1-B.O diagnostico precoce € de grande relevancia para esses pacientes, revelando a
importancia da histéria clinica nas emergéncias, e permitindo a prevencdo das graves
consequéncias geradas
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