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Resumo

A osteogénese imperfeita € uma doenca hereditaria, rara, caracterizada pela deficiéncia na produgdo de
colageno tipo I que interfere no tecido conjuntivo, culminando em fraturas recorrentes a minimos traumas
devido a fragilidade 6ssea. Na maioria dos casos, a doenga resulta de mutagdes nos genes COL1A1 e COL1A2,
responsaveis por codificar a cadeia de colageno tipo I. Trata-se de um estudo descritivo, de abordagem
qualitativa, do tipo relato de experiéncia, com atividades desenvolvidas durante a aula pratica da matéria
de Semiologia Il, em um hospital da cidade de Caratinga-MG, retratando o atendimento médico prestado a
um paciente com osteogénese imperfeita. Atendeu-se assim as etapas: coleta de dados durante anamnese,
exame fisico e consulta ao prontuario. Refere-se a um paciente sexo masculino, 65 anos, lavrador, com
diagnéstico da doenga, internado por fratura de membro inferior direito na porgdo da diafise do fémur,
totalmente desviada. Em suma, o presente estudo tem como objetivo contribuir na divulgagdo de
conhecimento sobre a osteogénese imperfeita, frente a escassez de publicacGes e estudos cientificos
perante tal enfermidade, explorando a histdria clinica e sintomatoldgica de um paciente com osteogénese
imperfeita, salientando as condutas e orientagdes necessarias para um bom progndstico.

Descritores: Osteogénese Imperfeita; Fraturas Osseas; Coldgeno Tipo I; Genética; Tecido Osseo.

Abstract

Osteogenesis imperfecta is a rare hereditary disease characterized by a deficiency in the production of type
| collagen that interferes with connective tissue, culminating in recurrent fractures with minimal trauma due
to bone fragility. In most cases, the disease results from mutations in the COL1A1 and COL1A2 genes,
responsible for encoding the type | collagen chain. It is a descriptive study, with a qualitative approach, of
the experience report type, with activities developed during the class practice of the subject of Semiology
I, in a hospital in the city of Caratinga-MG, portraying the medical care provided to a patient with
osteogenesis imperfecta. Thus, the following steps were taken: data collection during anamnesis, physical
examination and consultation of medical records. It refers to a male patient, 65 years old, farmer, diagnosed
with the disease, hospitalized for a fracture of the right lower limb in the portion of the diaphysis of the
femur, totally displaced. In short, the present study aims to contribute to the dissemination of knowledge
about osteogenesis imperfecta, given the scarcity of publications and scientific studies on this disease,
exploring the clinical and symptomatological history of a patient with osteogenesis imperfecta, highlighting
the necessary conducts and guidelines for a good prognosis.

Descriptors: Osteogenesis Imperfecta; Fractures, Bone; Collagen Type I; Genetics; Bone Tissue.

Resumén

La osteogénesis imperfecta es una rara enfermedad hereditaria caracterizada por una deficiencia en la
produccion de coldgeno tipo | que interfiere con el tejido conectivo, culminando en fracturas recurrentes
con minimo trauma por fragilidad ésea. En la mayoria de los casos, la enfermedad resulta de mutaciones en
los genes COL1A1 y COL1A2, responsables de codificar la cadena de colageno tipo I. Se trata de un estudio
descriptivo, con abordaje cualitativo, del tipo relato de experiencia, con actividades desarrolladas durante
la practica de clase de la asignatura de Semiologia Il, en un hospital de la ciudad de Caratinga-MG, retratando
la atencidon médica brindada a un paciente con osteogénesis imperfecta. Asi, se siguieron los siguientes
pasos: recoleccion de datos durante la anamnesis, examen fisico y consulta de las historias clinicas. Se trata
de un paciente masculino, de 65 afios, campesino, diagnosticado de la enfermedad, hospitalizado por
fractura del miembro inferior derecho en la porcidn de la diafisis del fémur, totalmente desplazada. En
definitiva, el presente estudio pretende contribuir a la difusion del conocimiento sobre la osteogénesis
imperfecta, dada la escasez de publicaciones y estudios cientificos sobre esta enfermedad, explorando la
historia clinica y sintomatoldgica de un paciente con osteogénesis imperfecta, destacando las conductas y
pautas necesarias para un buen prondstico.

Descriptores: Osteogénesis Imperfecta; Fracturas Oseas; Colageno Tipo I; Genética; Tejido Oseo.
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Introdugao

A osteogénese imperfeita (Ol), também conhecida
como doenca dos ossos de vidro ou ossos de cristal,
caracteriza-se por um disturbio genético e hereditario que
acomete a matriz do tecido conjuntivo, comprometendo a
formagdo de coldgeno tipo I. Essa alteragdo impacta
principalmente no tecido dsseo, afetando sua estrutura e
acarretando, ordinariamente, a fragilidade desse tecido,
tornando-o suscetivel a deformidades e fraturas de
repeticiol.

A doenga dos ossos de vidro foi classificada em
varios tipos (I a VIIl) de acordo com as caracteristicas clinicas
e 0s genes responsaveis, uma vez que apresenta
heterogeneidade genotipica e fenotipica. De modo geral, os
sintomas deste disturbio estdo associados a osteopenia,
alteragdes dentarias, escleras azuis e hipermobilidade
articular gerada pela diminui¢do da espessura ligamentar®2,

A Ol surge, majoritariamente, por alteracdes
genéticas autossomicas dominantes. Além disso, na
populacdo mundial apresenta incidéncia estimada de
1:5000/10000, enquanto na populagdo brasileira, segundo
dados da Associagdo Brasileira de Osteogénese Imperfeita
(ABOI), existem aproximadamente 12.000 pessoas®™.

Ha uma melhora clinica significativa dos pacientes
com Ol ao adotar o tratamento adequado. Todavia, a
osteogénese imperfeita ndo possui cura, suas abordagens
terapéuticas sdo paliativas e objetivam melhorar a qualidade
de vida dos portadores, buscando auxilid-los para uma vida
em sociedade sem grandes prejuizos®.

Observa-se que os portadores de Ol vivenciam uma
série de obstaculos relacionados a sua patologia, uma vez
que esta ndo ocasiona somente consequéncias fisicas, mas
também repercussdes emocionais, psicoldgicas e sociais.
Ademais, nota-se a escassez de publicagdes e estudos
cientificos voltados a essa enfermidade. Destarte, frente a
necessidade de contribuir na divulgagdo de conhecimento
sobre a osteogénese imperfeita entre a comunidade
cientifica, o presente artigo intenta descrever a histdria
clinica e sintomatologia de um paciente com osteogénese
imperfeita, bem como salientar as condutas e orienta¢des
necessarias para um bom progndstico.

Metodologia

O presente trabalho trata-se de um estudo
descritivo, de abordagem qualitativa, do tipo relato de
experiéncia, desenvolvido em um hospital na cidade de
Caratinga, Minas Gerais, Brasil. As atividades descritas foram
desenvolvidas no més de marco de 2022, durante a aula
pratica da disciplina Semiologia Il, do curso de Bacharelado
em Medicina de uma Institui¢do de Ensino Superior. O relato
retrata o atendimento médico prestado a um paciente com
diagndstico de osteogénese imperfeita que, para a logistica
do cuidado, atendeu-se as etapas: coleta de dados durante
a anamnese, exame fisico e consulta ao prontuario. Quanto
aos procedimentos éticos, o estudo se limitou a discorrer a
experiéncia académica na consulta de médica ao paciente
com osteogénese imperfeita, portanto, ndo envolveu
diretamente o paciente, ndo havendo necessidade de
apreciacdo pelo Comité de Etica em Pesquisa.

https://dx.doi.org/10.5935/2675-5602.20200272

Relato da Experiéncia

Durante o dia 29 de marco de 2022, na clinica
cirdrgica de um hospital em Caratinga-MG, ocorreu uma
consulta médica e avaliagdo semioldgica de um paciente,
conduzida por alunos do quinto periodo do curso de
Medicina de uma Instituicdo de Ensino Superior. N.G.R., 65
anos, casado, lavrador, baixa renda, 1,30m de altura e
portador de Osteogénese Imperfeita, encontrava-se
internado desde o dia 04 de margo de 2022 em decorréncia
de uma queda que culminou em fratura de membro inferior
direito na porgdo da didfise do fémur, sendo essa,
totalmente desviada.

No decorrer da consulta, realizou-se em periodos
distintos: anamnese, exame fisico, analise de sinais vitais e
exames de imagens. No que tange a histéria da doenga atual,
etapa da anamnese, o paciente inferiu que durante a
infancia obteve o diagndstico de dentinogénese imperfeita
e, além disso, na adolescéncia, aos 16 anos, deu-se a sua
primeira fratura relacionada a Osteogénese Imperfeita,
localizada no membro superior.

Posteriormente, N.G.R. queixou-se de fraturas
sucessivas nos ultimos 5 anos e que, em virtude disso,
encontrou-se necessitado de apoio médico frequente. Em
especial, destacou outras 4 fraturas anteriores, sendo duas
localizadas, também no fémur, uma no joelho e outra no
braco.

Outrossim, é de suma importancia ressaltar que na
analise do histérico familiar do paciente, identificou-se a
hereditariedade da doenca, visto que parentes, como
sobrinhos, sobrinhas, quatro irmdos, pai e a filha, também
sdao portadores de Osteogénese Imperfeita. Dado esses
fatos, frisou-se que a filha apresentou a doenca de modo
mais precoce, uma vez que obteve trés fraturas
intrauterinas.

Em respeito ao exame fisico, na inspecdo, notou-se
baixa estatura, hipercifose, mdo em garra, membros
inferiores e superiores curtos e fémur em “cajado”. Além do
mais, nos olhos, observou-se esclera azul e no abdémen uma
mancha hipercromica amarronzada no trajeto do
dermatomo dos membros superiores. Na ausculta cardiaca
e respiratdria, N.G.R. apresentava bulhas cardiacas ritmicas
com hipofonese de B1 e crepita¢des pulmonares e, no trato
gastrointestinal, os ruidos hidroaéreos estavam
preservados.

Por fim, a andlise do raio-x confirmava a presenca
de fratura em membro inferior direito na porg¢do da diafise
do fémur, além de serem notdrias as cicatrizacOes
imperfeitas derivadas das fraturas ja ocorridas.

Discussao
Sintomatologia

Como ja foi dito, a Ol é um disturbio genético
hereditdrio que afeta a formagdo do colageno tipo 1. Este
tipo de colageno é o mais abundante, podendo ser
encontrado nos o0ssos, ligamentos, pele e tenddes, a fim de
gerar maior resisténcia para os tecidos. Dessa maneira,
diante das modificagcdes estruturais causadas pela Ol, o
colageno do tipo 1 ndo é capaz de interagir com a

hidroxiapatita, que é um dos elementos fundamentais na
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formacdo estrutural dos ossos e a combinacdo desses
elementos é essencial para a resisténcia dssea>®. Portanto,
as alteragOes genéticas da Ol causam uma variabilidade de
manifestagGes clinicas que necessitam de maior atengdo do
profissional de saude para o efetivo diagnostico e
tratamento.

As caracteristicas marcantes da Ol sdo:
deformidade d&ssea e fisica, fraturas de repeticdo,
osteopenia e osteoporose, fragilidade, baixa estatura,
esclera azulada, surdez, dentinogénese imperfeita (DI), pele
eldstica, dor cronica, hipermobilidade articular e ossos
wormianos nas suturas do cranio em alguns casos
especificos®.

Durante a avaliagdo semioldgica do paciente, sdo
notdrias algumas caracteristicas tipicas da Ol, como a sua
baixa estatura de 1 metro e 30 centimetros, o que é um valor
bem abaixo de média brasileira. Além disso, foram
identificadas relevantes deformacGes dsseas, como a
hipercifose, fémur em "cajado" e membros inferiores e
superiores curtos, o que esta intrinsecamente relacionado a
malformacgdo congénita dssea.

Outra manifestagdo marcante no paciente é a sua
histéria de fraturas de repeticdo, sendo que o motivo da
internagdo foi uma queda que culminou em fratura de
membro inferior direito na porcdo de diafise do fémur.
Ademais, o paciente relatou que a primeira fratura que ele
se lembra foi aos 16 anos de idade, em que fraturou um dos
membros superiores. Além disso, também nos ultimos 5
anos destacou outras 4 fraturas, que o tornou dependente
de apoio médico e acometeu uma das articulagdes do joelho.
Tal situacdo relaciona-se a fragilidade dssea na Ol, fazendo
jus ao nome popular "Ossos de Vidro", que reflete uma
formagdo dssea sem resisténcia e quebradica, semelhante as
caracteristicas do vidro.

Outro sintoma relatado pelo paciente durante a sua
infancia, foi a dentinogénese imperfeita, cuja condicao pode
ou ndo estar relacionada a Ol. A DI do tipo 1, a mais comum
nesses casos, € uma alteragdo genética que acomete a
formagdo da dentina e esta ligada a Ol. Nessa condicdo, os
dentes ficam opalescentes, com tons variando entre
amarelado e castanho, em que a dentina fica exposta e com
aspecto amolecido’.

Destarte, observou- se que o paciente apresentava
esclerotida azulada, causada pelo afinamento do colageno
tipo 1 da camada mais superficial do globo ocular. Ademais,
na inspe¢do do abddmen, foi verificada uma mancha
hipercromica amarronzada no trajeto do dermatomo dos
membros superiores que, apds uma maior investigacdo
médica, chegou-se ao diagndstico de herpes zoster ja em
fase de cicatrizagdo. J4 em relagdo a surdez, durante a
investigacdo médica ndo houve acometimento auditivo do
paciente N.G.R.

Finalmente, é importante salientar o histdrico
familiar do paciente em relacdo a hereditariedade da
osteogénese imperfeita que, de acordo com a literatura®, na
maior parte dos casos, é caracterizada por mutagdes nos
genes COL1A1 e COL1A2. Diante disso, foi relatado pelo
paciente que sua filha apresentou a doenga de forma
precoce e teve 3 fraturas intrauterinas. Tal situagdo é

https://dx.doi.org/10.5935/2675-5602.20200272

comum na Ol, principalmente em casos mais graves da
doenca como a Ol do tipo 2, caracterizada pela grande
fragilidade dos ossos. E importante salientar que N.G.R é
portador da Ol tipo 3, caracterizada pela baixa estatura e
pelas variadas fraturas com presenca de deformidades. Além
disso, outros parentes de N.G.R, como seu pai e mais 4
irm3dos apresentavam a doenga.

Diagndstico e tratamento

O diagndstico precoce é imprescindivel nesses
casos e pode ser clinico, identificando os sinais e sintomas
comuns apresentados e relaciona-los com cada tipo de Ol,
laboratorial, por meio da densidade dssea e exames de
imagem e também através do histérico familiar. Em tal
relato, o individuo apresentado teve o diagndstico inicial na
infancia, por meio da clinica, ao apresentar dentinogénese
imperfeita e sua primeira fratura aos 16 anos®.

O tratamento da Ol vai muito além de se evitar
fraturas, possui também o objetivo de promover o
crescimento, mobilidade, independéncia funcional e
reducgdo da dor, ou seja, garantir uma melhoria na qualidade
de vida. Além disso, tal deve ocorrer de forma
multidisciplinar, pois a patologia possui varias repercussdes
clinicas, sendo necessario acompanhamento com
fisioterapeuta, dentista, nutricionista e intervencoes
cirirgicas quando necessarias'®. Dessa forma, quanto antes
a doenca for diagnosticada e se iniciar o tratamento, melhor
serdo os resultados. Contudo, essa ndo foi a realidade do
paciente, uma vez que teve sua primeira fratura aos 16 anos
e muitas outras ao longo da vida.

Assim, o tratamento descrito na literatura possui
falhas na pratica, principalmente, ao se analisar a dificuldade
de diagndstico da Ol, seja por ser uma doencga rara, por falta
de conhecimento dos profissionais em atuacédo, a falta de
adesdo ao tratamento pelo paciente, que precisa trabalhar e
ndo vai aos acompanhamentos corretamente, resultando
em multiplas fraturas ao longo da vida e piora no quadro
clinico.

Ha diversas terapias farmacoldgicas disponiveis,
como terapia hormonal de crescimento, tratamentos
antirreabsortivos e  tratamentos com  anticorpos
monoclonais que objetivam reduzir os sintomas e tratar a
doenca a nivel celular e genético!. Entretanto, a maioria
dessas drogas estdo ainda em fases de teste em animais ou
possuem o uso pediatrico, ndo atendendo a pessoas idosas,
como é o caso. Outro ponto é que sdo terapias caras e
invidveis a nivel do Sistema Unico de Satde (SUS), por ser
uma doenca rara, o SUS prefere investir em medicamentos
mais baratos e que atendam um nimero maior de usuarios,
o que distancia ainda mais pacientes, como o relatado,
dessas alternativas.

Orientagdo em saude

Por ser uma doenga, a qual sua evolucdo incapacita
o portador, a orientagdo em satide é uma forma de amenizar
os sintomas. Além disso, a orientacdo tem como objetivo
evitar que o paciente fique prostrado, depressivo e ansioso
com sua condigdo fisica. Uma comprovagdo disso é que, em
meados dos anos 2000, acreditava-se que a pessoa com Ol
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deveria fazer o minimo esforco possivel para manter a
integridade dssea e evitar lesdes, atualmente, sabe-se da
importancia fisica e psiquica para esses individuos de se
movimentar, de trabalhar e possuir seu lazer®. Por isso, é
importante orientar de forma correta o paciente sobre a
necessidade de realizar um acompanhamento
multidisciplinar  (psicdlogo, nutricionista, dentista e
fisioterapeuta) para melhoria da qualidade de vida.

Também é necessario que o individuo entenda sua
patologia de forma que ndo exagere nas atividades do dia a
dia, como carregar muito peso, pular de locais altos e realizar
atividades perigosas, uma vez que este possui uma
fragilidade d6ssea e exageros podem acarretar em fraturas
graves, com tratamentos dificeis e extensos, ou seja, o
paciente precisa sim se movimentar, mas ndo de forma
equivocada e exagerada®*2. No caso relatado, o paciente é
lavrador, um servico pesado e ndo adequado para sua
condi¢do, entretanto, é a sua Unica forma de sustento, seria
uma alternativa informar sobre a op¢do de aposentadoria ou
até mesmo alertar para que esse trabalho seja realizado de
forma menos danosa possivel.

Por fim, quando o diagndstico de Ol é confirmado,
o rastreio genético é orientado, a fim de diagnosticar
parentes proximos que possam ser portadores do gene
causador da doenga e, consequentemente, possam no
futuro ter filhos com Ol, além identificar caso a prole do
paciente possua a patologia’>. Nesse caso retratado, o
rastreio foi de extrema importancia identificando diversos
portadores na familia e uma filha do paciente com Ol, a qual

poderd iniciar o tratamento precoce, ja que teve um
diagnéstico precoce.

Consideragoes Finais

Diante do exposto pelo relato de experiéncia
somado a literatura disponivel, existe uma necessidade de
cuidado integral aos pacientes com Osteogénese Imperfeita,
diante das varias manifestagdes clinicas que refletem nos
estados fisico e psicoldgico. Portanto, faz-se necessario um
acompanhamento multidisciplinar com médicos, dentistas,
nutricionistas, fisioterapeutas e psicdlogos, que visa
amenizar as consequéncias causadas pela sintomatologia
diversa e oferecer melhores expectativas quanto a
mobilidade e a autonomia.

Como ja dito, a orientagdo em saude, tanto no que
diz respeito aos profissionais quanto ao proéprio paciente, é
de suma importancia para melhoria da qualidade de vida,
visto que, a escassez de conhecimento e a auséncia de
acompanhamento profissional acarretam em consequéncias
no que tange a melhora dos sintomas, independéncia
funcional, realizagdo de atividades cotidianas e redugdo da
dor.

Em sintese, pacientes com Ol assistidos
corretamente e com as devidas informagdes tém maiores
chances de apresentarem progndsticos positivos, menores
chances de fraturas repetidas por atividades inapropriadas,
melhores habitos de vida, maior adesdo aos tratamentos,
trabalho digno e lazer, constituindo uma agao integral para
compor a saude dos individuos.
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