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Introdugdo: A Osteogénese imperfeita (Ol) é uma doenca genética rara, caracterizada por
alteracOes estruturais ou quantitativas do colagénio tipo 1. O diagndstico e classificagcdo sdo
baseados nas manifestacdes clinicas, radiolégicas e historia familiar positiva. A Ol tipo Il é a
forma mais severa da doenca, predominantemente marcada pela possibilidade do seu diagnéstico
intra-Utero associado a multiplas fraturas ao nascimento, resultando geralmente em morte no
periodo neonatal. Objetivo: Descrever relato de caso de Osteogénese imperfeita tipo Il, em
paciente de 2 meses e 5 dias de vida, desde o diagnostico intra-Gtero até o momento atual. Relato
de caso: Paciente 2 meses e 5 dias, recebeu diagndstico intra-Utero de Ol durante o pré-natal da
genitora, através do USG morfoldgico de 22s. Pré-natal realizado adequadamente, e histéria
familiar negativa para Ol. Pais higidos, ndo consanguineos. Nascido de parto cesarea, apgar 6/8,
peso de nascimento: 2.475g. Imediatamente apds 0 nascimento, evoluiu com desconforto
respiratério importante, sendo internado em UTI neonatal, aonde permaneceu por 16 dias,
somado a mais 30 dias em unidade de cuidados intermediérios (UCINCO). Posteriormente, com
1 més e 26 dias, ficou internado na enfermaria pediédtrica do HUJM - Cuiaba/ MT, onde realizou
infusdo de pamidronato 0.5mg/kg/dia por 3 dias. Ao exame fisico apresenta desproporc¢ao cranio-
temporal, deformidade e diminuicdo da consisténcia dos 0ssos cranianos, esclera azulada,
micrognatia, membros extremamente encurtados e encurvados. Ao estudo radiol 6gico osteopenia
grave associada a inUmeras fraturas em arcos costais, além de 0ssos longos apresentando
encurtamento e grave ateragdo na remodelagem Gssea. Recebeu alta hospitalar sob proposta de
seguimento multiprofissional seriado. Conclusdo: Embora a Ol tipo Il seja uma doenca rara com
progndstico desfavoréavel, neste caso, apesar de todos os fatores de risco, 0 paciente segue
atualmente em bom estado geral, com ganho ponderal satisfatorio e exames laboratoriais dentro
dos parametros aceitaveis para a patol ogia em questdo.

http://anais.sbp.com.br/trabal hos-de-congressos-da-sbp/39-congresso-brasil eiro-de-pedi atria/0219-rel ato-de-| actente-jovem-com-di agnosti co-intra-utero.pdf



