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RESUMO

A Osteogénese Imperfeita (Ol) € um grupo de doenga genética rara e hereditdria, devido as mutagbes nos genes COL1AT que codifica a subunidade
alfa 1 ou COL1A2 que codifica subunidade alfa2 do coldgeno. E caracterizada por baixa massa éssea, fragilidade 6ssea, fraturas recorrentes que
levam a deformidades esqueléticas e geralmente pode estar acompanhada por escleréticas azuis. O objetivo central desse trabalho é relatar o
caso de uma paciente com diagnostico de Ol tipo 4. Paciente de 60 anos relata que desde o nascimento apresentou multiplos traumas, evolu-
indo com deformidade em membros inferiores e com atraso na deambulacéo. A Densitometria Mineral Ossea evidenciou osteoporose severa.
Atualmente a paciente encontra-se em acompanhamento ambulatorial e em uso de Teriparatida.

DESCRITORES: OSTEOGENESE IMPERFEITA TIPO 4; TERIPARATIDA.

ABSTRACT

Osteogenesis Imperfecta (Ol) is a rare hereditary genetic disease group due to mutations in the COL1A1 genes that encodes an alpha 1 or COL1A2
subunit that encodes the alpha2 subunit of collagen. It is characterized by low bone mass, bone fragility, fractures Recommendations that lead
to skeletal deformities and may be accompanied by blue sclerotic. The main objective of this study is to report the case of a patient diagnosed
with Ol type 4. A 60-year-old patient reports that from birth he presented multiple traumas, evolving with lower limb deformity and with delayed
walking. Bone Mineral Densitometry evidenced severe osteoporosis. Currently, a patient is under ambulatory follow-up and use of Teriparatide.

KEYWORDS: OSTEOGENESIS IMPERFECTA TYPE 4; TERIPARATIDE.

INTRODUCAO

A osteogénese imperfeita (OD constitui-se em uma doenga
rara (prevaléncia estimada de 1/10.000 a 1/20.000 nascimentos,
sem evidencias literarias de predominancia por género ou raca)
e hereditaria, sendo mutagoes que alteram as propriedades da
matriz 0ssea, explicada por varias mutagOes nos genes que co-
dificam as cadeias alfa — COL1A1 e COL1A2 — do colageno
tipo 1, podendo assim, ser descrita por defeitos na estrutura e
na sintese do colageno, ja que esta falha genética pode alterar
a quantidade ou caracteristicas do colageno tipo 1, causando
uma modificagdo na producao de tecido conjuntivo.

Como as manifestacoes clinicas da enfermidade podem
variar amplamente, varias classificacoes acabaram sendo de-
senvolvidas. Em 1979, Sillence et al apoiado em caracteristicas
clinicas, radiologicas e genéticas, expoe 4 tipos da Ol

Segundo a classificagao de Sillence et al. para a Ol, o tipo |
€ 0 mais popular, com acometimento sutil, sem deformidades
extensas e estatura normal. Divide-se em dois subtipos de acor-
do com a presenga ou nao de dentinogénese imperfeita sendo
la dentes normais e Ib dentinogenese imperfeita. O tipo 11 é
0 miais critico, com acometimento letal aos neonatos, descrita
pela imensa debilidade 6ssea levando a obito intrauterina ou
em seguida ao nascimento. No tipo III, em geral ndo sao casos
letais, mas todos sao afetados gravemente; descritos por debili-
dade 6ssea extrema causando multiplas fraturas, deformidade
acentuada e progressiva de ossos longos, cranio e coluna.

No tipo IV as fraturas ocorrem logo em seguida ao nas-
cimento, 0s 0ssos tém baixa densidade e sdo curtos ha defor-
midades Osseas frequentes, baixa estatura, escleras azuladas,
a dentinigénese € normal, ou nado, as alteragoes auditivas sao
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infrequentes. 4,8 O objetivo € relatar um caso raro de Osteo-
génese Imperfecta do tipo 4 que foi tratado com teriparatida.

RELATO DE CASO

Paciente do sexo feminino, com 60 anos de idade, 60 kg,
140 cm de altura, IMC de 30,6 condizente com Obesidade
Grau 1, refere que desde o nascimento apresentou diversas
fraturas, juntamente com atraso na deambulacao evoluindo
com deformidades osseas. Durante a infancia e adolescéncia
nao realizou tratamento com pamidronato. Atualmente a
densitometria mineral 6ssea (DMO) evidenciou osteoporose
severa (T-escore lombar: -4,6 / Z-escore lombar:-3,2 / T-escore
do fémur total: -3,9 / Z-escore do féemur total: -2,9).

As radiografias (Figura 1) dos membros inferiores evi-
denciam deformidades bilaterais dos ossos da tibia e fibula,
caracterizando a Ol. As radiografias (Figura 2) coxofemorais
evidenciam fraturas em fémur esquerdo, sendo necessaria
cirurgia ortopédica para corre¢do. Na radiografia (Figura 3)
€ demonstrado o pos-operatorio de osteossintese de fémur
esquerdo, com placa bloqueada. Atualmente a paciente
encontra-se em acompanhamento ambulatorial e esta sendo

tratada com Teriparatida.

Figura 1 - Radiografias em antero-posterior (A) e em perfil (B), evidenciando
deformidade nos ossos da tibia e fibula, bilateral.

Figura 2 - Radiografias em antero-posterior da pelve com sinais de fratura
diafisaria do fémur esquerdo, além de deformidades bilaterais.

Figura 3 - Radiografia em antero-posterior do fémur esquerdo evidencia
pos-operatorio da fratura fixada com placa bloqueada.

DISCUSSAO

A Ol é caracterizada por baixa massa Ossea, fragilidade
Ossea, fraturas recorrentes que levam a deformidades esquelé-
ticas e geralmente podem estar acompanhadas por esclerdticas
azuis."* Atualmente a genética molecular ajudou a medicina
a compreender que a osteogénese imperfeita corresponde a
um grupo de desordens, devido demonstrar os defeitos quan-
titativos e qualitativos na sintese de colageno, originando uma
vasta versatilidade clinica. Sendo assim foram identificadas
outras formas (tipo V - XV) 8

No momento atual sabemos que nem todos os casos
apresentam mutagoes nos genes COLIA1 ou COL1A2, como
acontece nos casos de Ol tipo V a VIII, nos quais eles nao sao
encontrados alterados. As apresentacoes clinicas variam desde
leves (OI Tipo 1) ou moderadas (Ol tipos V a VI, a quadros
mais agravantes (Ol Tipos Ill e IV) ou até mesmo letais no
caso da Ol Tipo 117

A paciente, neste caso, apresentou Ol tipo 4 segundo
a classificacao de Sillence et al. de 1979. Pelas radiografias,
conseguimos perceber que a paciente apresenta deformidades
dsseas nos membros inferiores bastante evidentes, juntamente
com a fratura do fémur devido a baixa densidade Gssea. A
conduta para a paciente foi cirdrgica (osteossintese), associada
a fisioterapia e administracao de teriparatida.

A terapia com teriparitida auxilia a remodelacao ossea, €
no aumento da densidade Ossea, reduzindo assim, o nimero
de fraturas, apresentando efeitos positivos tanto no aumento
da osteogénese, quanto na reducao de lesdes Osseas, existe
ainda alguma evidéncia de que a teriparatida poderia favo-
recer a recuperacao de lesoes incomuns de estresse femoral
em adultos."

Segundo o trabalho de Orwoll e colaboradores, em 2014,
que descreve a seguranga na aplicabilidade do medicamento
em um tratamento de osteogénese imperfeita, afirmando a
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tolerancia dos pacientes a droga e a inexisténcia de efeitos
adversos graves. ! Neste mesmo estudo afirmaram que existi
uma relag2o entre o tratamento com teriparitida e a redugdo de
fraturas em pacientes com osteoporose. Logo, foi evidenciada
a efetividade da droga no tratamento desta enfermidade.!

O tratamento da Ol, inclui terapia medicamentosa e
nao medicamentosa, no tratamento medicamentoso pode
se utilizar bisfosfonatos, anticorpo monoclonal e teriparitida
(derivado de hormona paratireoide humana recombinante)
146 Ja no arsenal terapéutico ndo farmacoldgico, inclui uma
terapia multiprofissional na qual esta presente fisioterapia,
reabilitacao e cirurgia ortopédica, no qual agrega qualidade
de vida ao paciente com OL.*¢
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