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INTRODUCAO: Osteogénese imperfeita (Ol) é uma doenca que afeta a producdo do colégeno
tipo I, influenciando na constituicdo de ossos, pele e tendbes. Trata-se de doenca rara com
estimativa de 12 000 casos no Brasil. DESCRICAO DO CASO: ILSJ, 8 meses, parto cesarea, a
termo. Aos 27 dias de vida, mde notou equimose e imobilidade de brago direito, sendo
diagnosticada fratura de umero direito. Aos 32 dias, houve entorse do braco esguerdo quando
irma tentou erguer a crianca e evidenciada fratura de Umero esguerdo. Méae notificada por
suspeita de maus tratos e paciente encaminhado para investigagdo em servigo especializado. Ao
exame: magreza, implantacdo alta de cabelos, fronte abaulada, sobrancelhas arqueadas, esclera
azulada, sulco infraorbitario marcado, orelhas rodadas posteriormente, base nasal alargada,
columela curta, filtro nasolabia apagado, retrognatia. Em exames complementares, verificadas
fraturas em Umeros e tibia esguerda. Radiografia de arcos costais com raquisquise toracica e
arcos costais delgados e horizontalizados. Tio paterno com historia semelhante de fraturas de
repeticdo. DISCUSSAO: Na Ol, ha preuizo da interacio entre coldgeno modificado e
hidroxiapatita, reduzindo a resisténcia do tecido conjuntivo, 6sseo. Isso corrobora para o
surgimento de diversos fenotipos esqueléticos. Sdo0 achados tipicos: osteopenia/osteoporose,
fraturas de repeticdo, baixa estatura, alteracOes de esclera, surdez, dentinogénese imperfeita,
hiperelasticidade da pele, dor, hipermobilidade articular. A gravidade do quadro € variavel, de
fraturas estruturais a letais. Trata-se de doenca incuravel. O tratamento depende da gravidade do
caso, incluindo medicactes, reabilitacdo, exercicio fisico e cirurgia. Importante fazer diagnéstico
diferencial com maus tratos para ndo atrasar 0 diagnostico e intervir assertivamente nas
violéncias. CONCLUSAO: Deve-se atentar para sinais clinicos indicativos de Ol, uma vez que o
diagnostico precoce dessa doenca contribui para diminuicdo das fraturas, prevencdo de
deformidades, aumento da capacidade funcional e da mobilidade e suporte familiar.
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