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INTRODUCAO

Em, 1849, Willem Vrolik descreveu o caso de um recém-nascido com multiplas
fraturas e 0ssos wormianos. Esta foi a primeira vez que o termo “osteogénese
Imperfeita apareceu na literatura: segundo Silva Filho (2017). A Osteogénese
Imperfeita ou Ossos de Vidro € uma desordem genética hereditaria do colageno tipo |
— uma proteina diretamente relacionada a constituicio da matriz extracelular dos
0Ss0s, da pele e dos tenddes produzidas por osteoblastos. Caracteriza-se pela grande
fragilidade 6ssea e fraturas recorrentes desde a infancia levando a deformidades
(CASTRO, 2020). Cerca de 90% dos casos € causado por mutacdes autossémicas
heterozigotos dominantes e neste caso, nos genes COL1A1 e COL1A2, que alteram
a estrutura ou a quantidade de colageno tipo | e causam um fenétipo esquelético que
varia de subclinico a letal (SILVA, 2015). A incidéncia dos varios tipos de Osteogénese
Imperfeita € de cerca de 1 em 15.000-20.000 nascimentos, declara Valadares (2014).
As manifestacdes clinicas vao além das fraturas dos ossos, podendo também
apresentar outros sintomas, tais como: esclera azulada, articulacdes hiperextensiveis,
dentinogénese imperfeita e perda auditiva progressiva. O diagnéstico da doenca
considera o exame clinico, a recorréncia das fraturas e o resultado dos seguintes
exames: Raio X, ultrassonografia e densitometria 0ssea do esqueleto. Podem ser
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necessarios ainda exames complementares, como os marcadores do metabolismo
0sseo e do colageno e andlise do DNA. Como tratamento, a Ol utiliza medicamentos
com bifosfonatos para fortificacdo dos ossos, uma vez que a doenca nao tem cura
(VALENTE, 2022). Além do tratamento medicamentoso, cirurgias ortopédicas com
insercao de dispositivos intramedulares sdo indicadas para corrigir as deformidades e
estabilizar as fraturas. Entre estes dispositivos implantaveis disponiveis estéo: fios
(Kirchner ou Steinmann) e hastes (flexiveis ou extensiveis), segundo, Oliveira (2022).
A escolha por haste extensivel, com objetivo de alinhar os ossos longos durante a
infancia e adolescéncia, prevenindo e corrigindo curvaturas que propiciem fraturas, se
justifica por sua capacidade de se estender, acompanhando o crescimento 6sseo e,
possivelmente, reduzindo o numero de revisbes cirlrgicas para substituicdo do
implante. O prognéstico varia de acordo o numero e gravidade dos sintomas
(OLIVEIRA, 2022).

METODOLOGIA

Trata-se de um estudo de revisao bibliografica, com abordagem qualitativa, a partir de
uma coleta de dados em artigos, revistas cientificas e sites da area da saude, com o
idioma portugués e a tematica desejada para reunir informacgdes e dados que servirdo
de base para aprofundamento no assunto escolhido, que neste caso € a osteogénese
imperfeita. Realizada pesquisa da base de dados BRISA, na Biblioteca Digital de
Monografias da Universidade Federal do Maranhdo, no RIUFES (Repositério
Institucional da Universidade Federal do Espirito Santo e na Scielo. Os descritores
utilizados foram “Osteogénese Imperfeita”, “Lobstein Disease”.

RESULTADOS E DISCUSSOES

Conforme os dados apresentados, pode-se dizer que a Osteogénese Imperfeita é uma
doenca genética hereditaria do colageno tipo 1 caracterizada pela grande fragilidade
Ossea e fraturas recorrentes desde a infancia, entre outros sintomas, tais como:
esclera azulada, articulagdes hiperextensiveis, dentinogénese imperfeita e perda
auditiva progressiva, levando a deformidades e até mesmo a letalidade. O diagnostico
é feito através de exames clinico, de imagem e complementares. A doenca nao tem
cura, porém, tem tratamento que pode trazer melhor qualidade de vida ao afetado,
onde além de tratamento medicamentosos, cirurgias ortopédicas com insercdo de
dispositivos intramedulares sao indicadores para corrigir as deformidades e estabilizar
as fraturas, destacando que o tratamento fisioterapico € de extrema importancia.
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