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IntroducBo A Osteogénese Imperfecta (Ol) € definida como uma desordem hereditéria
autossdmica dominante, que acomete o tecido conjuntivo e se manifesta por fragilidade Ossea
através de um defeito qualitativo e quantitativo do colageno tipo 1. Os pacientes gravemente
afetados sofrem mudltiplas fraturas, e a gravidade dos achados clinicos é bastante variavel, desde
formas letais de fratura intrauterinas até fraturas que sd ocorrerdo na adolescéncia e vida adulta.
Descricdo do caso Recém-nascida de R.C., sexo feminino, 2.910 g, idade gestacional de 35
semanas e 5 dias, em trabalho de parto prematuro e feto em apresentacéo pélvica. A mée realizou
acompanhamento pré-natal adequado e sem intercorréncias. Ao nascimento, apresentava-se com
ténus muscular instavel, instabilidade postural, escleras normais e sinais clinicos de multiplas
fraturas em diversos ossos. Foi solicitado raio X de 0ssos longos como exame complementar. O
exame de imagem radiolégica apresentou multiplas fraturas na fibula direita e em ambos os
fémures, e sinais de desmineralizacdo dssea em antebrago direito e esquerdo. O paciente foi
encaminhado a UTI Neonatal, aonde foi assistido pelo servico de ortopedia e neonatologia, com
o diagnéstico de Ol, sendo ingtituido o tratamento com pamidronato dissddico intravenoso e
tratamentos alternativos para o controle da dor e demais sintomas, tendo em vista a extenséo e
gravidade da doenca. Discussdo O recém-nascido em questdo apresenta caracteristicas clinicas e
radiol6gicas de Ol tipo VI, através da identificacdo de escleras normais, hipotonia e presenca de
umero e fémures curtos associados a multiplas deformidades e lesbes. Esse diagnostico foi feito
apos a exclusdo de outras displasias esqueléticas neonatais. Pela auséncia de outros membros
com quadro semelhante na familia, provavelmente se trata de mutacéo esporadica. Conclusdo A
identificacdo precoce e a correta abordagem desta patologia asseguram tratamento adequado, a
prevencdo de fraturas e a melhora na qualidade de vida, diminuindo os efeitos deletérios da
doenca.
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