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Resumo: Introducdo: A osteogénese imperfeita (Ol) é uma patologia que afeta 1 em cada 20.000 nascidos
vivos. E caracterizada por fragilidade Ossea, levando a fraturas aos minimos traumas,
deformidades dsseas e baixa estatura. Descricdo do caso: RN do sexo feminino, a termo
(IG=39semanas), PIG, nascida de parto cesariana, apresentacdo pélvica, apgar 7/8, peso=2.060g,
perimetro cefalico=34 cm, estatura=33,5 cm, perimetro toracico=26cm, perimetro abdominal=30
cm, necessitando de UTI e ventilagdo mecanica invasiva desde o primeiro dia de vida Méae
primigesta, 17 anos, sem intercorréncias durante a gestacdo. Ao exame fisico e radiologico do
RN: fontanelas amplas e comunicantes, 0ssos do cranio amolecidos e achatados com craniotabes,
face triangular, escleras azuladas, nariz em sela, encurtamento dos membros por evidéncias de
fraturas 6sseas desde o periodo intrauterino, hipodensidade dssea e achatamento de vértebras.
Discusséo: A Ol € uma doenca genética com heranca autossdmica dominante majoritariamente,
decorrente de inUmeras mutacdes nos dois genes que codificam as cadeias alfa, COL1Al e
COL1AZ2, do colégeno I, levando a alteracOes qualitativas e quantitativas dessa proteina, tendo
como conseguéncia fragilidade dssea, resultando em deformidades importantes, fraturas repetidas
e baixa estatura. A Ol apresenta oito expressoes clinicas diferentes (I a VIII), variando desde
formas leves (I) até formas letais e graves (VIII). Conclusdo: Por ser uma patologia com
potencial de gravidade, letalidade e comprometimento importante do crescimento e
desenvolvimento, o tratamento adequado e 0 mais precoce possivel é fundamental para uma
melhor qualidade de vida para esses pacientes. Um exame fisico detalhado aliado a um estudo
radiol6gico por raio x sdo ferramentas simples que permitem o diagndstico precoce, antes mesmo
do estudo genético.
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