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Introducao / Descricao do Caso

A osteogénese imperfeita(Ol) é uma doenca ésteo-metabdlica,genética,rara e potencialmente grave.Classifica-se em 16
subtipos,baseados na genética,clinica e radiologia. Apresentacdo heterogénea com fragilidade dssea, alteracdo do
crescimento, esclerética azulada, surdez progressiva,deformidade dos membros,escoliose, hipermobilidade articular e
dentinogénese imperfeita.

Menina de 6 anos, com antecedentes pessoais e familiares irrelevantes. Aos 5 anos, por dor e tumefacdo a nivel dos
calcanhares, recorreu a consulta de Ortopedia, tendo sido detectada fratura bilateral dos calcaneos. Enviada a Consulta de
Reumatologia pediatrica. Clinicamente, sem histéria de fraturas prevalentes, sem queixas algicas osteoarticulares ou
outras manifestacdes. Ao exame fisico, normal desenvolvimento estato-ponderal, sem deformidades dsseas aparentes ou
alteracdes musculo-esqueléticas. Objetivou-se escleras azuladas, sugestivas de provavel Ol. Estudo genético identificou
variante no gene CREB3L1 em homozigotia, descrita em individuos com Ol tipo XVI (autossémica recessiva).
Densitometria metabdlica 6ssea (DMO) e estudo osteometabdlico sem altera¢des. Durante seguimento, nova fratura no
radio direito, apds trauma minor. Decidido iniciar tratamento com farmaco anti-reabsortivo tendo em conta as miltiplas
fraturas espontaneas e diagnostico de Ol.

Comentarios / Conclusoes

A ocorréncia de fraturas ndo traumaticas em idade pediatrica, deve levantar a suspeita de doenca 6steo-metabdlica. A
objetivacdo de esclerdticas azuladas,quando presente,indicia o diagndstico de Ol, sendo crucial para a orientacéo
etiolégica.De realcar,a discrepancia entre o fendtipo clinico e a mutacdo genética, que apesar de rara,condiciona
severidade e mau prognéstico, aspetos estes inexistentes nesta doente.
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