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Resumo: Introdugdo: A Osteogénese Imperfeita (Ol) € uma doenca com amplo espectro de gravidade.
Caracteristica comum € a osteopenia hereditaria, com defeitos priméarios na matriz proteica 6ssea
e de outros tecidos, tendo defeitos nos genes do colégeno tipo | (COL1A1 e COL1A2). Descricéo
do caso: Paciente de 5 anos e 3 meses, diagnosticado com osteogénese imperfeita tipo 1V-B,
associada a dentinogénese imperfeita (DI) e fendtipo tipico. Sua primeira fratura foi em perna
esquerda, aos 2 meses, aos 2 anos de idade, sofreu luxacdo de quadril e fratura de imero, todas
sem correlagdo com trauma ou queda. Prescrito Pamidronato Dissodico 90mg 9mg/ml
endovenoso (1mg/kg/dia, por 3 dias, a cada 4 meses), Carbonato de Calcio, Colecalciferol e dieta
rica em célcio. Discussdo: Os principais tipos clinicos de Ol sdo: I, 11, I1l eV, sendo o tipo | 0
mais leve. Excluindo-se o tipo |1, letal no periodo pré-natal ou neonatal, o tipo |11 € o mais grave.
O tipo IV é moderado, com deformidades 6sseas |leves a moderadas, fraturas recorrentes, estatura
reduzida, esclera norma a acinzentada, DI comum, perda auditiva varidvel. Verificase a
variedade IV-A, com mutacdes pontuais em COL1A1 e COL1A2, e IV-B, com perda de éxon em
COL1A2. Sendo diagnosticado com o tipo 1V-B, o0 paciente possui as seguintes deformidades
Osseas. cranio com irregularidades de suturas, abaulamento parietal bilateral, face triangular,
micrognatia e hipertelorismo, térax com diametro anteroposterior aumentado, gradil costal
irregular e discreta escoliose a direita, coxas convexas anteriormente e joelhos em semi-flex&o
irredutivel. Possui baixa estatura e escleras brancas, assim como ateracdes dentérias (fraturas,
erosdes e quedas), atraso global no desenvolvimento neuropsicomotor e desnutricdo grave. O
guadro clinico corrobora com a literatura. Conclusdo: O diagnéstico e tratamento precoces sdo
importantes para que o paciente mantenha fun¢éo motora preservada ao méximo e independéncia
como individuo, para prevenir fraturas e reduzir a dor.
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