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Introducdo: A osteogénese imperfeita (Ol) é doenca do tecido conjuntivo causada por anormalidades quantitativas ou qualitativas
do coldgeno tipo |, de ocorréncia rara. Ocorre transmissdo genética por gene autossdmico dominante ou recessivo. O aspecto clinico é
amplo e caracterizado principalmente pela fragilidade dssea, podendo levar ao ébito.

Discussao de Caso: Trata-se de pré-escolar, 2 anos, diagnosticada com pé torto Congénito intra-Utero, sendo detectadas apds o
nascimento fraturas de punho, clavicula esquerda e Umero esquerdo. O diagndstico foi confirmado por teste genético. Como tratamen-
to foi iniciado infusdo de Pamidronato de sédio regularmente.

Discussao: Ol é parte de um grupo de doencas hereditdrias que tem como principal caracteristica a ocorréncia de fragilidade Jssea,
responsavel por grande morbidade e mortalidade. Entre as caracteristicas da doenca encontram-se deformidades, fraturas recorrentes,
como o caso apresentado, esclera azulada, baixa estatura, surdez e dentinogénese imperfeita. O diagndstico de Ol € clinico, podendo ser
auxiliado pelo ultrassom e confirmado pelos testes genéticos, que sdo capazes de localizar os genes responsaveis pela doenca. Em nos-
so paciente foi realizado sequenciamento de exoma com alteracdo no gene COLIA2 em heterozigose, caracterizando, de acordo com a
classificagdo de Sillence, como Ol tipo IV. O tratamento baseia-se no uso de medicamentos da classe dos bifosfonados, como o utilizado.
Conclusao: O diagndstico de Ol deve ser sempre suspeitado quando houver recém-nascidos e lactentes jovens com multiplas fraturas
sem causa aparente, pois a violéncia infantil deve sempre ser descartada. Observamos que, no caso relatado, o tratamento com pami-
dronato demonstrou efeitos positivos, visto a evolugdo com apenas 2 fraturas desde a instituicao do tratamento.
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